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Prefazione

I tic sono il disturbo del movimento pit comune in eta evolutiva. La sin-
drome di Tourette & un disturbo del neurosviluppo caratterizzato da tic
motori e fonatori multipli cui spesso si associano sintomi complessi tic-
like (copro-, eco- o pali-fenomeni), disturbi comportamentali tra cui pit
frequentemente il disturbo da deficit dell’attenzione/iperattivita e il di-
sturbo ossessivo-compulsivo, oltre che disturbi dell'umore, difficolta di
controllo della rabbia/impulsivita e disturbi della personalita.

Conil suo spettro comportamentale la sindrome di Tourette rappresenta
una condizione paradigmatica a ponte tra neurologia e psichiatria che,
nel tempo, ha catturato I'interesse della comunita pubblica e scientifica.
Sebbene i criteri diagnostici proposti dal’American Psychiatric Asso-
ciation (American Psychiatric Association, 2014), attualmente in uso,
partano dalla considerazione che la sindrome di Tourette sia una con-
dizione unitaria, nell’'ultima decade numerosi studi clinici hanno sugge-
rito la presenza di diversi fenotipi. Questa multisfaccettatura pone sfide
importanti circa le strategie terapeutiche da utilizzare allo scopo di mi-
gliorare la qualita di vita correlata allo stato di salute dei pazienti con
sindrome di Tourette. Sia i tic che i disturbi ad essi associati, infatti, han-
no un grande impatto sulla qualita di vita (QoL, Quality of Life) di questi
pazienti. Ed € proprio per poter migliorare la QoL che risulta sempre piti
importante un intervento il pit possibile precoce.

Il trattamento dei tic e della sindrome di Tourette &€ multidisciplinare ed
include approcci non farmacologici, farmacologici e chirurgici, anche se
ad oggi quello piu utilizzato rimane 'approccio farmacologico, al quale
si tende a ricorrere soprattutto quando i tic interferiscono marcatamen-
te con le abitudini quotidiane, provocano dolore o sono responsabili di
difficolta relazionali. Attualmente esistono linee guida per il trattamento
farmacologico, nonostante 'ampia variabilita fenotipica dei tic e della
sindrome di Tourette renda difficile stabilire precise regole prescrittive.

In uno scenario cosi complesso, vista la necessita di operare secondo
programmi riabilitativi/terapeutici individuali multidisciplinari che
vedono coinvolti oltre al paziente e alla famiglia anche gli operatori



sociosanitari, gli insegnanti e gli educatori, appare piui che mai necessa-
rio condividere informazioni specifiche sui tic e la sindrome di Tourette,
oltre che sui disturbi ad essi correlati.

Questo vademecum nasce proprio dall’idea di realizzare uno strumento
facilmente fruibile rivolto a medici, psicologi e altri specialisti, oltre che
ainsegnanti, educatori e genitori. In esso si troveranno una breve descri-
zione delle caratteristiche cliniche di bambini/ragazzi con tic e sindrome
di Tourette, al fine di meglio comprenderne il profilo funzionale; indi-
cazioni sui percorsi di diagnosi e cura, nell’ottica di poter meglio indi-
rizzare le famiglie e gli specialisti per una presa in carico il piu possibile
tempestiva ed adeguata; indicazioni pratiche operative sulla creazione
degli obiettivi di lavoro in base ai punti di forza e fragilita necessari per la
costruzione del piano didattico personalizzato (PDP), nonché alla scelta
degli obiettivi didattici e delle metodologie di lavoro per veicolare gli ap-
prendimenti accademico-scolastici.

Cristiano Termine
Andrea Eugenio Cavanna
Claudia Selvini



Nelle sue forme piw acute la sindrome di Tourette interessa ogni aspetto della
vita affettiva, istintuale e immaginativa; nelle sue forme piis blande, e forse
pin diffuse, puo limitarsi a movimenti e impulsivita fuori del comune, ma an-
che qui con qualche elemento di bizzarria.'

Oliver Sacks

I tic sono il sintomo motorio di piu frequente riscontro dell’eta evolu-
tiva. Dati epidemiologici indicano che un soggetto su cinque presenta
tic nel corso della propria esistenza e che i tic sono tre/quattro volte pitt
frequenti nel genere maschile (Knight et al., 2012). I disturbi da tic sono
patologie del neurosviluppo caratterizzate dalla presenza di tic motori
e/o vocali (Ganos e Martino, 2015). Oltre ai tic transitori dell’infanzia,
di natura benigna, le sindromi ticcose comprendono il disturbo da tic
motori cronici, il disturbo da tic vocali cronici e la sindrome di Tourette,
caratterizzata dalla presenza cronica di almeno due tic motori e un tic
vocale (Cavanna e Termine, 2012; Cavanna e Seri, 2013) (cfr. tab. 1.1).

E stato calcolato che all’incirca un soggetto su cento in eta scolare soddi-
sfa gli attuali criteri diagnostici per la sindrome di Tourette (Robertson e
Cavanna, 2008). L'attuale definizione di tic specifica la presenza di mo-
vimenti (tic motori) o vocalizzi (tic vocali) improvvisi, non ritmici, ricor-
renti (Ganos e Martino, 2015).

Fraitic motori semplici di pitt comune riscontro figurano 'ammiccamen-
to, la rotazione degli occhi, 'apertura della bocca, la protrusione della

L Luomo che scambio sua moglie per un cappello, Adelphi, Milano 1986, p. 129.
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Disturbo Tic Tic E_sord!o Andamento
. . . in eta .
da tic motori vocali . cronico
evolutiva

Disturbo

transitorio Si/No Si/No Si No

datic

Disturbo

da tic motori Si No Si Si

cronici

Disturbo

da tic vocali No Si Si Si

cronici

Sindrome N N N R

di Tourette Si (almeno 2) Si Si Si

Tabella 1.1. Elementi diagnostici principali dei disturbi da tic di pit comune riscontro

lingua, le smorfie del viso, i movimenti del capo, la contrazione dei mu-
scoli addominali, ecc. (Martino, Cavanna, Robertson e Orth, 2012). Nei
tic motori complessi si riscontra il coinvolgimento di gruppi muscolari
multipli: I'atto di saltare, accovacciarsi, aggiustarsi i vestiti, ecc. Oltre ai
vocalizzi, i tic vocali semplici possono esulare dal coinvolgimento delle
corde vocali: per esempio, i grugniti, i colpi di tosse, 'atto di schiarirsi la
voce, di fischiare, ecc. sono detti pit propriamente tic fonici. Tra i tic vo-
cali complessi (che implicano la produzione di parole di senso compiuto,
ancorché decontestualizzate) sono state descritte ’ecolalia (impulso a
ripetere le parole pronunciate da altri), la palilalia (impulso a ripetere piti
volte le parole appena pronunciate) e la coprolalia (impulso a proferire
espressioni volgari e/o oscene). E bene ricordare che la coprolalia inte-
ressa solamente alcuni pazienti, trail 10% e il 30%, e non rientra fra i cri-
teri diagnostici della sindrome di Tourette (Eddy e Cavanna, 2013). Fra i
comportamenti socialmente inappropriati si annovera anche 'impulso a
percuotere, stringere o toccare oggetti o parti del corpo proprio o altrui.
Nella letteratura anglosassone, le descrizioni dei tic oscillano tra I'uso
dell’aggettivo involuntary (involontari) e unvoluntary (non voluti), dal
momento che la quasi totalita dei pazienti associa i propri tic alle cosid-
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dette “urgenze premonitrici” (Cavanna e Nani, 2013b): sensazioni sog-
gettive di disagio e tensione fisica, cui la volontaria espressione dei tic
stessi offre sollievo temporaneo (Cavanna, Black, Hallett e Voon, 2017;
Cox, Seri e Cavanna, 2018). E pertanto possibile parlare dei tic come di
una capitolazione volontaria a un’urgenza fisica irresistibile, paragona-
bile alla sensazione di disagio crescente che precede uno starnuto.

L'eta media di esordio dei tic € solitamente compresa trai 6 e gli 8 anni
(Cavanna e Termine, 2012; Cavanna e Seri, 2013; Ganos e Martino,
2015). La maggior parte dei pazienti sviluppa inizialmente tic motori
semplici (soprattutto tic oculari), cui possono fare seguito tic motori pitt
complessi e tic vocali. Il decorso naturale dei tic prevede un aumento sia
della frequenza che della severita dei tic durante I’eta scolare, seguito
da un grado variabile di miglioramento sintomatologico nella maggior
parte dei pazienti (Cavanna, David, Orth e Robertson, 2012). Nel corso
degli anni, i tic presentano un andamento incostante, con periodi altale-
nanti di maggiore e minore intensita e frequenza. I pazienti riferiscono
variabilita anche nell’arco della giornata, dal momento che i tic sono ti-
picamente modulati da influenze ambientali (Cavanna e Termine, 2012;
Cavanna e Seri, 2013; Ganos e Martino, 2015). In particolare, i tic sono
tipicamente aggravati dalle situazioni di stress e di tensione, oppure
dall'inattivita (e talora dall’eccitazione) (Buse et al., 2014). Tra i fattori
ambientali in grado di determinare un transitorio miglioramento nella
sintomatologia ticcosa figurano la concentrazione e l'attivita fisica. Que-
sta osservazione € di comune riscontro in chi presenta disturbi da tic,
tra cui Tim Howard, testimonial mondiale della sindrome di Tourette e
portiere della nazionale di calcio degli Stati Uniti, noto al grande pubbli-
co per avere stabilito il record assoluto di parate in una partita del cam-
pionato mondiale di calcio nel 2014 in Brasile. In un’intervista rilasciata
al quotidiano tedesco Der Spiegel Online nel 2013, alla domanda “Cosa
fai se, durante una partita, mentre la palla si avvicina, si verificano dei
movimenti improvvisi delle braccia?”, Howard rispose: “Di fronte a una
situazione del genere non ho tic. I miei muscoli mi obbediscono. Non ho
idea dicome ioriesca a farlo e nessun medico ¢ riuscito a spiegarmelo. Io
penso che, probabilmente, in quel momento, la mia concentrazione sul
gioco & molto piu forte della sindrome di Tourette”.
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Nella maggior parte dei pazienti, i tic sono associati a disturbi comporta-
mentali, talora di natura specifica, come i sintomi ossessivo-compulsivi
tic-correlati (rituali di controllo, ossessioni riguardanti la simmetria e
aritmomania) (Cavanna, Strigaro et al., 2006; Blundo e Cavanna, 2011).
Oltre ai sintomi ossessivo-compulsivi (che nei casi pitt gravi possono
giustificare una diagnosi di disturbo ossessivo-compulsivo in comorbi-
dita), i pazienti con tic possono presentare difficolta attentive, spesso
associate ad iperattivita ed impulsivita (ADHD), disturbi del tono dell’u-
more, disturbi d’ansia, o altri disturbi del neurosviluppo (disturbi dello
spettro autistico) (Cavanna, Mula et al., 2006; Monaco, Mula e Cavanna,
2006; Cavanna, Critchley et al., 2011; Cavanna e Rickards, 2013; Cox e
Cavanna, 2015). E evidente che queste problematiche di natura com-
portamentale possono interferire con il “funzionamento” sociale del
paziente in misura piu significativa rispetto ai tic, costituendo validi ele-
menti per avviare un intervento terapeutico (Cavanna, Rickards et al.,
2012; Cox et al., 2019). I risultati di diversi studi hanno rivelato che la pre-
senza dei sintomi tic-correlati e delle comorbidita psichiatriche puo ave-
re un impatto sulla qualita di vita dei pazienti con sindrome di Tourette
in misura maggiore rispetto alla severita dei tic (Cavanna, David et al.,
2013; Cavanna, Luoni et al., 2013a,b,c; Evans, Seri e Cavanna, 2016). E
pertanto evidente che tanto la diagnosi quanto la gestione clinica dei
pazienti con sindrome di Tourette richiedono competenze a cavallo tra
neurologia e psichiatria (Cavanna, 2018a,b).

Nonostante il frequente riscontro di tic nei familiari dei pazienti con sin-
drome di Tourette, la ricerca del “gene responsabile” & verosimilmente
destinata a rimanere infruttuosa, in considerazione dell’eterogeneita
delle presentazioni cliniche, cui verosimilmente corrisponde una etero-
geneita genetica ancora poco compresa (Cavanna e Martino, 2014). Le
basi neurobiologiche della sindrome di Tourette sono parimenti poco
conosciute, nonostante la crescita esponenziale di studi condotti presso
icentri specializzati, che spesso si avvalgono di avanzate tecniche dineu-
roimmagine (Martino, Ganos e Worbe, 2018). Dati recenti hanno mo-
strato come il coinvolgimento dei circuiti dopaminergici dei gangli della
base (responsabili della regolazione cerebrale del movimento) sia sola-
mente una delle componenti neuropatologiche responsabili dello svilup-
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po di un disturbo da tic in soggetti geneticamente predisposti (Ganos,
2016). La scelta dell’approccio terapeutico deve essere individualizzata
e deve riflettere da un lato la complessita del quadro clinico neurologico
e psichiatrico e dall’altro le attuali conoscenze circa i meccanismi cere-
brali responsabili della sindrome di Tourette (Martino et al., 2017). Fra
le terapie di natura comportamentale, I’'Habit Reversal Training (cfr. par.
5.2) € UExposure and Response Prevention (volte a potenziare la capacita
del paziente di sopprimere i propri tic) sono quelle attualmente piu uti-
lizzate (Scahill et al., 2013). Le terapie farmacologiche rientrano tra gli
interventi pit efficaci nel controllare i tic ed i sintomi comportamentali e
comprendono i farmaci modulatori della neurotrasmissione dopaminer-
gica e noradrenergica, oltre ad alcuni farmaci antiepilettici (tic e alcuni
sintomi ossessivo-compulsivi tic-correlati), i farmaci serotoninergici
(altri sintomi ossessivo-compulsivi, disturbi d’ansia e del tono dell'umo-
re) e i farmaci psicostimolanti (ADHD) (Cavanna, Selvini et al., 2012a,b;
Cavanna e Nani, 2013a; Pringsheim et al., 2019a,b). Infine, procedure
maggiormente invasive quali la stimolazione cerebrale profonda (Deep
Brain Stimulation, DBS) sono ancora in fase di ottimizzazione e vengo-
no attualmente riservate alle forme pit gravi e refrattarie di sindrome di
Tourette (Malaty e Akbar, 2014).

E trascorso quasi un secolo e mezzo dalla prima descrizione nella let-
teratura medica di nove pazienti affetti da disturbi da tic da parte del
neurologo francese Georges Gilles de la Tourette nel 1885. A tutt’oggi,
la nostra conoscenza delle cause dei tic e U'efficacia del loro trattamento
presentano ancora limiti significativi (Porta et al., 2011; Cavanna, 2013;
Cavanna, Kavanagh e Robertson, 2013). La speranza che la ricerca non
si arresti e che si giunga a individuare una cura per la sindrome di Tou-
rette e i disturbi da tic in generale € racchiusa in una frase scritta nel
1975 dal celebre neuropsicologo russo Alexander Lurija in una lettera
indirizzata a Oliver Sacks:

La comprensione di questa sindrome ampliera sicuramente, e di molto,
la nostra capacita di capire la natura umana in generale [...] Non cono-
sco un’altra malattia che abbia un interesse paragonabile (Sacks, 1986,

p-135)-
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