Le syndrome de Prader Willi (SPW) est une pathologie génétique rare (un cas sur 15.000 a 25.000 enfants
nés vivants) dont les caractéristiques phénotypiques sont : grave hypotonie a la naissance, hyperphagie et
obésite, retard statural, mains et pieds aux dimensions reduites, hypogonadisme pouvant étre hypo ou hyper-
gonadotrope, retard mental associé a des troubles psychiatriques et autres alterations du comportement.

Dans les causes et les mécanismes de développement du syndrome de Prader-Willi, on retrouve le chromo-
some 15. 70% des patients atteints présentent une micro délétion du bras long du chromosome 15911-13 pa-
ternel. 25% des cas présentent deux copies du chromosome 15 maternel (disomie uniparentale). Les 5% res-

tant des cas préesentant la pathologie résultent d'anomalie d’empreinte parentale.

La littérature récente met I'accent sur I'importance du sous-type genétique des sujets atteints du SPW du fait
du réle central joué par le type d’altération génomique rapportée, particulierement en ce qui concerne les af-
fections psychiatriques.

Difficultés comportementales et psychiatriques les plus diffusées chez les sujets at-
teints du SPW

Hyperphagie

L’hyperphagie se retrouve dans 98% des patients atteints du SPW et bien qu’'étant d’origine hypothala-
mique, on l'associe souvent a une déregulation des impulsions. L'hyperphagie chez les sujets atteints est
determinée par une reponse reduite et retardee du sentiment de satiete. Elle est souvent egalement asso-
ciée a une preférence pour la nourriture sucrée et les aliments riches en carbohydrates ainsi qu'a une vi-
tesse excessive dans I'absorption de repas ritualisés.

Comportements répétitifs et rituels non liés a la nourriture

Les sujets atteints de SPW manifestent des comportements réepétitifs parmi lesquels on retrouve frequem-
ment : la nécessité de parler et poser des questions (46 a 53% des cas), ranger, organiser et réepéter les ac-
tivités connues (36 a 37% des cas) et accumuler des objets (23 a 58% des cas).

Pour ce qui est des comportements répétitifs et des activités stéréotypées, chez les sujets atteints du SPW
avec disomie uniparentale, sont présents, en méme temps, plusieurs anomalies du développement social,
caractéristiques qui, quand elles sont combinées, peuvent reproduire un fonctionnement similaire a I'au-
tisme. (autistic-like).

Accés de colere et d’agressivité

Chez les sujets atteints du SPW, I'on observe frequemment des acces de colere envers les objets leur ap-
partenant et envers eux-mémes, mais rarement envers autrui. ll ressort de la littéerature sur ce theme que
les sujets reagissent avec des acces de colere et des crises d’agressivité en réponse a des changements
dans la routine de leurs activités quotidiennes ou des changements d'activités peu anticipés. Ceci peut étre

Un patient de 11.8 ans est hospitalisé en pédiatrie pour de graves crises d'agressivité ainsi que des
comportements d’automutilation.

Dans les mois qui ont précéedé I'hospitalisation, le patient a commencé a manifester, dans le con-
texte familial et scolaire, des comportements agressifs et violents, tant sur le plan verbal que phy-
sique. Lors de ces épisodes, le patient manifestait des idées suicidaires en se serrant avec force
des cordes autour du cou. Le patient est I'ainé d’'une fratrie de deux, ses parents sont mariés. Le
couple parental n’est pas conflictuel et est en bonnes conditions générales.

Il émerge de 'anamnese que le patient est né d'une grossesse physiologique et desirée mais vecue
de la part de la mere avec des moments de forte anxiété car elle ne sentait que rarement I'enfant
bouger dans son ventre et parfois elle ne sentait pas sa présence.

Né a terme d’'un accouchement naturel, 'enfant montrait a la naissance une grave hypotonie et le
reflexe de succion était absent. L'état de sante de I'enfant a nécessité des soins intensifs en néona-
talogie. A I'age de deux mois, a la suite de soigneuses recherches genetiques, le diagnostic du syn-
drome de Prader Willi de disomie uniparentale du chromosome 15 est pose.
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The four possible
normal combinations

* Heterodisomy = both homologs from a single parent are present
* Isodisomy = identical chromosome is present in duplicate

lié au déficit de fonctions executives avec compromission de la flexibilité mentale qui, chez ces sujets, de-
termine une reaction negative aux changements d’habitudes.

Automutilation et troubles d’excoriation (grattement compulsif de la peau)

Les comportements d’automutilation sont communs chez la population atteinte du SPW. lls sont présents
dans 69 a 95% des cas et font leur apparition durant la petite enfance. Parmi les comportements d’automutila-
tion, le trouble d’excoriation est majoritairement présent par rapport aux autres comportements auto-agressifs.
On estime qu'il est présent dans environ 51% des cas.

Troubles de '’humeur

Par rapport au reste de la population, les depressions et les troubles bi-polaires semblent prevaloir chez les
sujets atteints du SPW. 10% des patients qui ont entre 18 et 31 ans peuvent presenter des troubles depressifs
et il est possible de mettre en évidence des symptomes maniaques chez 7% des patients appartenant a la
méme tranche d’age.

En outre, les sujets atteints du SPW peuvent manifester baisses d’humeur, anhedonie, irritabilité et diminution
de la concentration.

Psychoses

La prévalence des syndromes psychotiques est estimée entre 12 et 16% chez les sujets atteints du SPW. Le
debut des symptdémes peut étre tres précoce et se manifester dés la petite enfance avec une tendance a s’ag-
graver avec le temps. La prévalence tend a augmenter avec I'age : 13% a 12-17 ans et 38% a 18-31 ans. Les
patients atteints du SPW avec disomie parentale sont plus susceptibles de devenir sujets aux symptomes
psychotiques.

Le SPW est une maladie multi-systéemique qui nécessite une approche multidisciplinaire qui permette d’effectuer un traitement selon diverses modalités d’intervention.

Points clés de la prise en charge pédopsychiatrique: psychothérapie individuelle, support éducatif a la famille, entretien avec les enseignants pour la gestion des particularités comportementales, thérapie
phsycho pharmacologique

La symptomatologie de notre patient a debuté a I'age pre-pubere et a été caracterisee par des explosions de colere et par des comportements d’automutilation parfois accompagnés d’idées et d'intentions suicidaires.
Suite a la sortie de I'hOpital, la prise en charge ambulatoire a été caractérisée dans un premier temps par des entretiens hebdomadaires avec le patient et par une thérapie pharmacologique (1 mg de Risperidone / jour).

Au cours de la prise en charge pédopsychiatrique, la nécessité d'un moment d'écoute et de soutien aux parents pour la gestion des manifestations d’agressivité du patient a émergé. D’aprés la littérature, les réactions
agressives des sujets atteints du SPW sont principalement liées aux changements des activités quotidiennes et des routines. Dans notre cas, nous pouvons affirmer que la majeure partie des crises avaient lieu pour ces
raisons. Rendre les parents conscients de ces caracteristiques et specificités du patient leur a permis de préparer leur fils en anticipant les éventuels changements des activités quotidiennes. Ces interventions ont contri-
bué a réduire la fréquence et la durée des crises au point d’arriver a des crises sporadiques, plus aisées a gérer.

Lors de la prise en charge, nous avons €galement été confrontée a un autre aspect important, celui de la compromission des competences sociales. Ces difficultés de socialisation associees a la rigidité mentale de notre
patient sont considérés comme des traits autistiques que I'on peut rencontrer chez les sujets atteints du SPW, en particulier dans le sous-type genétique de la disomie uniparentale.

Un aspect intéressant dans le cas de notre patient, est 'absence d’hyperphagie qui, comme l'indique la littérature, peut étre simplement due a I'absence de cette caractéristique (comme pour 2% de la population des su-
jets atteint du SPW) ou bien au fait que celle-ci soit contrélée par les interventions éducatives effectuées par les parents et par les opérateurs. En ce qui concerne les habitudes alimentaires, on repére toutefois chez notre
patient une tendance a préféerer les aliments sucrés et a haut contenu de carbohydrates, associée a une forte voracité et une grande vitesse d’absorption des repas.

En ce qui concerne les comportements répétitifs non associés a I'alimentation, notre patient manifeste un comportement obsessif caractérisé par la nécessité constante de poser des questions et de recevoir des informa-
tions concernant ses activites quotidiennes. Comme le rapporte la littérature, ce comportement est a attribuer a la nécessité de creer une prédictibilité de ce qui arrivera durant la journée. Malgreé le caractere envahissant
de ces comportements repétitifs, des compulsions ou d’autres symptomes qui pourraient justifier un diagnostic de trouble obsessionnel compulsif n‘'ont jamais été repéres.

Au sujet des troubles de I'hnumeur, celle-ci a toujours été légerement depressive sens pour autant que I'on puisse repérer une symptomatologie dépressive satisfaisant les criteres de diagnostic nécessaires.

Durant toute la prise en charge, il n’a pas été possible de mettre en évidence des altérations de |la perception ou des troubles de la pensée, ou d'importantes alterations de 'examen de réalité ou autres symptomes pou-
vant representer la symptomatologie d’'un épisode psychotique.

La prise en charge psychothérapeutique reguliere ; hebdomadaire dans un premier temps puis bi-hebdomadaire dans un second ; a permis au patient d’apprendre a reconnaitre ses émotions propres et pouvoir verbaliser
celles-ci a ses parents qui, au travers d’entretiens educatifs centrés sur la parentalite, ont recu les instruments nécessaires au soutien de leur enfant dans I'expression de son mal-étre.

Finalement, les rencontres réguliéres avec le personnel enseignant nous ont permis de créer, dans un environnement scolaire, une structure qui favorise la sérénité du patient au sein de la classe et qui I'aide a interagir
avec ses compagnons.

Une prise en charge intense et centrée sur les aspects psychiatriques et comportementaux spécifiques au SPW a permis de créeer un support et un parcours pour notre jeune patient qui lui permettront d’entreprendre un
cheminement serein et stable vers les anneées futures, la période fondamentale de I'entrée dans I'adolescence et la vie adulte.
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