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STRESZCZENIE/ABSTRACT

Zespot Prader-Willi to zespot wad wrodzonych, wystgpujacy z czgstoscia 1:10000—1:30000 zywo urodzonych, uwa-
runkowany genetycznie. Spowodowany jest nieprawidtowoscia w regionie 15 pary chromosomu (15q11-13) okre-
$lanego jako region krytyczny zespotu Prader-Willi. Opis przypadku. Dziewczynka z CIPI, wykazujaca stabe ruchy
ptodu w okresie ciazy, u ktorej obserwowano trudnosci ze ssaniem i hipotrofi¢ w okresie noworodkowym, a nastgpnie
opdznienie rozwoju psychoruchowego i hypertermi¢ w okresie niemowlgcym byla diagnozowana w kierunku zespo-
tu Prader-Willi i rozpoznano u niej delecj¢ fragmentu ojcowskiego chromosomu 15q11.2—q13. Pacjentka jest leczona
W sposob zintegrowany: otrzymuje ludzki rekombinowany hormon wzrostu, uczestniczy w zajgciach rehabilitacyj-
nych, ma wdrozona diet¢ niskokaloryczna, uczestniczy w zajgciach z psychologiem i logopeda. Stosowane leczenie
umozliwia prawidlowy rozwoj fizyczny dziecka i optymalny rozwdj umystowy. Endokrynol. Ped. 11/2012;3(40):81-88.

Prader-Willi syndrome is a rare genetic disorder in which seven genes (or some subset thereof) on chromosome 15
(q 11-13) are deleted or unexpressed (chromosome 15q partial deletion) on the paternal chromosome. PWS affects
approximately 1 in 10,000 to 1 in 25,000 newborns. Case description. The girl born from I delivery, with reduced
fetal movement, failure to thrive (continued feeding difficulties), hypotrophy, delayed psychomotor development,
hyperthermy in the newborn and infancy period was diagnosed genetically with Prader-Willi syndrome with deleted
paternal chromosome 15q11.2—q13e. The patient is treated with the integrated method, which involves administration
of HGH, participation in movement rehabilitation, special low-caloric diet, and speech and occupational therapy. The
treatment ensures normal physical and optimal mental development of the girl. Pediatr. Endocrinol. 11/2012;3(40):81-88.
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Wstep

Zesp6t Prader-Willi (PWS) to zespot wad wro-
dzonych, wystepujacy z czestoscia 1:10000-1:
30000 zywo urodzonych, uwarunkowany gene-
tycznie. Spowodowany jest nieprawidlowoscia
w regionie 15 pary chromosomu (15q11-13), ktéry
jest okreslany jako region krytyczny zespotu Prader-
Willi, powstata na skutek jednego z kilku mechani-
zmoéw: delecji fragmentu ojcowskiego chromosomu
15q11.2—q13 (okoto 70%), uniparentnej (jednoro-
dzicielskiej — matczynej) heterodisomii (UPD, uni-
parental disomy) chromosmomu 15, mutacji imprin-
tingowej (mikrodelecji w miejscu imprintingowym)
przekazanej na chromosomie ojcowskim, zréw-
nowazonej rearanzacji chromosomalnej w obrebie
15q11.2—q13 (mniej niz 1%) [1,2].

Tabela I. Skala Holm
Table I. Holm scale

W zaleznosci od wieku obserwuje si¢ r6zna ma-
nifestacj¢ cech klinicznych zespotu. Jest to czgsto
przyczyna utrudniajacg rozpoznanie, w szczegol-
no$ci u najmtodszych pacjentow. Do rozpoznania
klinicznego zespotu uzyteczna jest skala wg Holm
[3,4], ktora dzieli objawy na pierwszo- i drugorze-
dowe oraz pomocnicze. Objawy sa punktowane:
1 punkt dla objawow pierwszorzedowych, 0,5 dla
drugorzedowych i1 0 punktéw dla objawdéw pomoc-
niczych (tab. I). PWS mozna rozpozna¢ u:

* dzieci <3r.z. z sumg punktow minimums5,
» dzieci >3r.z. z sumg punktow minimum §.

Potwierdzeniem rozpoznania jest badanie cyto-
genetyczne — stwierdzenie delecji dlugiego ramie-
nia chromosomu 15 pochodzenia ojcowskiego lub
disomii matczynej chromosomu 15.

Objawy pierwszorzedowe (1 punkt)

Objawy drugorzedowe (0,5 punktu)

Objawy pomocnicze (0 punktow)

Hipotonia mig$niowa i trudnosci w ssaniu w okresie niemowlgcym

Maty przyrost masy ciata w okresie niemowlecym

Nadmierny apetyt i brak uczucia sytosci od 2 roku zycia

Szybki przyrost masy ciafa po 2 r.z., prowadzacy do otytosci

centralnej

» Dysmorfia twarzy: waska twarz, migdatowate szpary powiek, mate
usta, cienka gorna warga, kaciki ust skierowane ku dotowi

 Zaburzenia rozwoju narzadow pfciowych

* QpoOznienie w rozwoju

e Zmiany w odcinku 11-13 chromosomu 15.

e Zmniejszona ruchliwo$¢ w okresie ptodowym, noworodkowym
i niemowlecym, cichy ptacz

e Zaburzenia zachowania: napady ztego humoru, ztosci, ki6tliwosc,

obsesje i kompulsje, upor

Zaburzenia snu i oddychania podczas snu

Niski wzrost

Zmniejszona pigmentacja skory i wiosow

Mate dtonie i stopy

Waskie dtonie, z prostym brzegiem tokciowym dtoni

Gesta $lina

Esotropia, miopia

Nieprawidfowa wymowa

Skubanie i kucie skory

Obnizony prog bolu

Skfonnos$¢ do wymiotow

Zaburzenia termoregulacji

Skolioza, pogtebienie kyphozy kregostupa
Woczesne adrenarche

(Osteoporoza

Sprawnos¢ w niektorych grach (np. puzzle)
Prawidtowe wyniki badan EMG

Wg Terapeutyczne Programy Zdrowotne 2012, Leczenie dzieci z zespotem Prader-Willi [6]
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Opis przypadku

Opisywana dziewczynka, urodzona z ciazy
pierwszej, porodu pierwszego w 35 hbd, rozwia-
zanego przez cigcie cesarskie w zielonych wodach
ptodowych, masa ur. 2100 g, ocena w skali Apgar
6/7/9 punktow, zostata przyjeta do Kliniki Patolo-
gii Niemowlat w wieku 11 miesigcy z powodu sta-
néw goraczkowych utrzymujacych si¢ od 2 tygo-
dni bez klinicznych i laboratoryjnych wyktadnikow
infekcji. W okresie okoloporodowym przebywata
w Oddziale Intensywnej Terapii z powodu wrodzo-
nej posocznicy, niewydolno$ci wielonarzadowej,
trombocytopenii oraz zapalenia ptuc przebiegaja-
cego z niewydolnoscia oddechowa. Od urodzenia
stwierdzano obnizone napigcie mig$niowe, trud-
nos$ci w karmieniu (zaburzenia ssania i potykania)
oraz ostabione odruchy §ciggniste. W okresie nie-
mowlecym dziecko 4-krotnie hospitalizowano z po-
wodu nawracajacych infekcji drog oddechowych,
zapalenia ptuc, wiotkosci migsni, opdznienia psy-
chomotorycznego oraz pojedynczego epizodu drga-
wek. W przeprowadzonej diagnostyce wykluczono
toksoplazmoze, cytomegali¢, rézyczke, choroby
metaboliczne, miopati¢, rdzeniowy zanik mig$ni
oraz niedoczynno$¢ tarczycy. W Klinice Patologii
Noworodkéw rozpoznano niedorozwdj ciala mo-
dzelowatego, zaniki korowo-podkorowe, szeroki
zbiornik rdzeniowo-mozdzkowy.

W dniu przyjecia do Kliniki Patologii Niemow-
lat stan ogdlny dziecka oceniono jako dobry, dziec-
ko byto wydolne krazeniowo i oddechowo. W ba-
daniu fizykalnym stwierdzono opd6znienie rozwoju
psychomotorycznego (dziecko nie siedzialo samo-
dzielnie), obnizona aktywnos$¢ ruchowa, znaczne-
go stopnia hipotoni¢ migsniowa, otytos¢, stabe wy-
ksztalcenie warg sromowych wigkszych, owalng
twarz, migdalowate oczy, uboga mimike, nisko osa-
dzone matzowiny uszne, wysokie gotyckie podnie-
bienie. W wykonanych podstawowych badaniach
laboratoryjnych nie stwierdzono odchylen. W zdje-
ciu rtg klatki piersiowej opisywano sylwetke serca
nieco powigkszona, rysunek naczyniowy ptuc ob-
fity, linijne zacienienie obwodowo po stronie ptuca
prawego — zwtoknienie optucnowe. Na podsta-
wie wywiadu, badania przedmiotowego, badan do-
datkowych, obserwacji klinicznej oraz konsultacji
(neurologicznej, psychologicznej i rehabilitacyj-
nej) wysunigto podejrzenie zespotu Pradera-Wil-
liego. Utrzymywanie sig¢ standw podgoraczkowych
i goraczki wiazano z zaburzeniami termoregula-
cji w obregbie podwzgdrza. Zdecydowano si¢ na

przeprowadzenie badania genetycznego, w ktorym
stwierdzono delecj¢ ramienia dlugiego chromoso-
mu 15 (15q11-13). Na tej podstawie postawiono
rozpoznanie zespotu Pradera-Willego.

Fenotyp dziecka byt charakterystyczny dla PWS
w okresie poniemowlgcym, jak i pozniej. Szcze-
g0lna uwage zwracaty typowa dysmorfia twarzy:
pociagla twarz z waskim wymiarem dwuskronio-
wym, ksztalt ust (waska gorna warga, kaciki zwro-
cone ku dotowi), oczy (migdatowaty ksztatt, hipo-
teloryzm, zmarszczka nakatna). Dodatkowe cechy
budowy ciala : niskorosto$¢, mate dionie i stopy,
jasna karnacja skory i wlosow takze wiaczaty sie
w obraz zespotu.

Dziewczynka w wieku 2,5 roku zostata zakwali-
fikowana do programu leczenia hormonem wzrostu
ze wzgledu na niskorostos¢ jako sktadowa zespotu
PWS. Od tamtej pory pozostaje pod regularna wie-
lospecjalistyczna kontrola, w tym endokrynologicz-
na. Rozwoj psychoruchowy dziewczynki w okresie
poniemowlgcym przebiegat z opdznieniem. Samo-
dzielnie siada¢ zaczeta w wieku 1 roku i 4 miesigcey,
pierwsze kroki postawila rok pdzniej, zas gdy mia-
ta 2,5 roku, chodzita przy pomocy podtrzymywania
za rgce, samodzielnie po kolejnych 3—4 miesiacach.
Juz po pierwszych 3 miesiacach leczenia ludzkim
rekombinowanym hormonem wzrostu (HGH) ob-
serwowano stopniowa poprawe napigcia migsnio-
wego dziewczynki, co przektadato si¢ na coraz
sprawniejsze poruszanie si¢ i ogolne zwigkszenie
aktywnosci ruchowe;j.

Poczatkowe problemy z karmieniem dziecka
w okresie niemowlgcym ustapity po ukonczeniu
I 1. z, od 2 r.z rodzice zauwazyli zwigkszanie
si¢ apetytu az do nadmiernego w 3 r.z. Masa ciala
dziewczynki przed wlaczeniem terapii HGH (1rok
i 7 mies.) byta pomigdzy 10-25 centylem, za$ na
siatce proporcji masy do wysokosci ciata pomia-
ry miescity si¢ w przedziale 50—75centyla. Rodzi-
cow przeszkolono w zakresie diety niskokalorycz-
nej 1 sposobu karmienia dziecka, uwzgledniajac
ciagle uczucie gtodu w zwiazku z uszkodzeniem
osrodka sytosci w podwzgorzu oraz mniejsze zapo-
trzebowanie energetyczne u pacjentow z zespolem
Prader-Willi. Po 8 miesiacach, nadal jeszcze przed
wlaczeniem terapii HGH, masa ciata byla w prze-
dziale 3—10 centyla, a wskaznik proporcji masy ciata
do wysokoséci w granicach 50—75centyla. Dzigki
ogromnemu zaangazowaniu i determinacji rodzi-
cow dziewczynka, pomimo rozwijajacego si¢ coraz
bardziej typowego dla jej choroby nieustajacego
uczucia glodu, dotychczas nie rozwingla otylosci
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(ryc. 1, 2). Obecna dieta dziecka zawiera 1000
kcal/dobe, co stanowi 75% zapotrzebowania ener-
getycznego dla jego wieku z rozdzialem: I $niada-
nie 250 kcal, II $niadanie 150 kcal, obiad 250 kcal,
podwieczorek 150 kcal, kolacja 200 kcal. O ko-
nieczno$ci zachowania rygorystycznej diety po-
informowane sa wszystkie osoby majace kontakt
z dzieckiem — cztonkowie rodziny oraz pracowni-
cy przedszkola.

Poza terapia HGH oraz stosowana dieta w pra-
widlowym rozwoju pacjentki i zapobieganiu oty-
osci niezmiernie wazna jest codzienna aktywnosé¢
ruchowa, jest to trzecia sktadowa tzw. terapii zin-
tegrowanej. Mimo ze — porownujac do typowych
dzieci z PWS — dziewczynka jest do$¢ aktywna na
co dzien, rodzice podaja, ze chetniej wybiera jed-
nak zajgcia i zabawy stacjonarne niz ruchowe, po-
trzebuje specjalnej zachgty 1 motywacji. Zgodnie
z zaleceniami dla pacjentow z PWS rodzice stwo-
rzyli dla niej $cisle okres$lony i pilnie przestrzegany
plan dnia z wpisanymi regularnymi positkami oraz
czasem przeznaczonym na aktywno$¢ ruchowa
— ¢wiczenia fizyczne wykonywane wspdlnie 3—4
razy w ciagu dnia przed positkami (co jest dodat-
kowa motywacja — dziecko wie, ze po ¢wiczeniach

Tabela Il. Badania biochemiczne w trakcie leczenia HGH
Table Il. Biochemical ivestigations during HGH therapy

dostanie co$ do jedzenia). Czgs$¢ zaje¢ fizycznych
odbywa si¢ w przedszkolu. Dodatkowo dziewczyn-
ka uczgszcza na zajgcia rehabilitacyjne kilka razy
w tygodniu.

Dzigki przestrzeganiu trzech powyzszych zasad
terapii zintegrowanej : leczenia HGH, stosowania
diety o obnizonej kaloryczno$ci oraz statego progra-
mu aktywnosci fizycznej dziewczynka osiaga pra-
widlowe dla wieku parametry rozwoju fizycznego
(masa ciata, wzrost i BMI 50 centyl). Nie rozwing-
fa takze metabolicznych powiktan ani w przebiegu
zespoltu, ani wskutek ewentualnych dziatan niepo-
zadanych HGH. Obserwowano jedynie przejécio-
we zaburzenia gospodarki weglowodanowej po
6 miesigcach leczenia (graniczny poziom glikemii
w 120 min testu OGTT przy prawidlowej warto-
sci hemoglobiny glikowanej), ktore nie powtorzy-
ly si¢ w kolejnych badaniach kontrolnych, oraz za-
burzenia gospodarki lipidowej zarowno przed, jak
i przez pierwsze dwa lata terapii HGH. Poczatkowo
znacznie op6zniony wiek kostny w 6 r.z. odpowiada
chronologicznemu. Poréwnanie podstawowych ba-
dan biochemicznych, hormonalnych i oceng wieku
kostnego przed wlaczeniem i w trakcie terapii HGH
obrazuje tabela 2.

Czas leczenia HGH przed 6 miesigcy

leczeniem

HGH

Glukoza na czczo 52 71
(mg/dl)
Glukoza po 120 min w 139 14
OGTT (mg/dI)
Hbaic (%) 5,2 5,08
Cholesterol catkowity 193 197
(mg/dl)
Frakcja LDL 139,68 150,03
cholesterolu (mg/dl)
Frakcja HDL 40 28
cholesterolu (mg/dl)
Triglicerydy (mg/dl) 69 90
IGF1 (ug/l) 67
Wiek kostny 1 rok 6 m. 2 lata

1 rok 2 lata 2lata b 4 lata
miesiecy.

67,5 73,3 91
122 107,7 60
5,42 5,32 5,43 5,6
251 225 139
167,62 100

36,7 21,9

104 61,64

254

2 lata 6 lat
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Podczas diagnostyki poprzedzajacej leczenie
GH stwierdzono u dziewczynki niedoczynno$¢ tar-
czycy, w zwiazku z czym wlaczono leczenie substy-
tucyjne lewo tyroksyna, zapewniajace eutyreozg .

W trakcie terapii HGH dziewczynka podle-
ga kontroli laryngologicznej, kardiologicznej oraz
ortopedyczne;j.

Badania laryngologiczne, wlacznie z wideofibe-
roskopia jamy nosowo-gardlowej nie wykazaty nie-
prawidtowosci zardéwno przed rozpoczeciem lecze-
nia GH, jak i w czasie jego trwania.

U dziewczynki w okresie noworodkowym
stwierdzono obecno$¢ PDA (ktérego nie uwidocz-
niono w kolejnych badaniach kontrolnych) oraz
slad 1M, fizjologiczna IT. W 6 r.z. — podobnie, jed-
nak IM okreslono jako II stopnia, wymagajaca
kontroli za 6—12 miesigcy. W wykonanym w tym
samym czasie badaniu EKG nie stwierdzono pato-
logii, cech przerostu $cian serca, jedynym odchyle-
niem od normy byty dyskretne zaburzenia przewod-
nictwa §rodkomorowego nad RV.

Podczas konsultacji ortopedycznej rozpoznano
niewielka wade postawy — zalecono wzbogace-
nie zaj¢¢ rehabilitacyjnych o ¢wiczenie obreczy
barkowej. W trakcie badan kontrolnych w 6 r.z.
u dziewczynki zauwazono cechy przedwczesnego
dojrzewania w postaci rozwoju owtlosienia tono-
wego przy braku rozwoju gruczotow piersiowych
i owlosienia pachowego. Podwyzszony poziom
17-OH progesteronu (7,30 ng/ml) przy prawidto-
wym poziomie przysadkowych i jajnikowych hor-
monéw plciowych (FSH 7,35 U/l, LH <0,10 U/,
PRL 116,8 mU/1, Estradiol <18,4 pmol/l, Progeste-
ron 1,01 nmol/l) wskazuje na nadnerczowe pocho-
dzenie tych objawdw, co jest charakterystyczne dla
pacjentow z PWS.

Powaznym problemem, z jakim musi si¢ zma-
ga¢ pacjent z PWS i jego rodzina, sa zaburzenia za-
chowania oraz opdznienie w rozwoju umystowym.
Dotyczy to takze opisywanej przez nas pacjentki.
W badaniu psychologicznym skala rozwoju psy-
chomotorycznego, wykonanym gdy dziewczynka
miata 1,5 roku, uzyskata ona iloraz rozwojowy glo-
balny = 60, co odpowiadato ogdlnemu poziomowi
rozwoju psychomotorycznego dla dziecka 10-mie-
sigcznego. W tym poszczegdlne sfery rozwojowe
oceniono nastepujaco: postawa i lokomocja — 8 mc,
koordynacja wzrokowo-ruchowa — 10 mc, mowa
— 9 mc, reakcje spoleczne — 10 mc. Z wyniesio-
nych sfer najstabsza strona badanej byta lokomocja,
a najmocniejsza uspotecznienie. W zwiazku z po-
wyzszym dziewczynka zostata zakwalifikowana do

stymulowania rozwoju z pomoca regularnej opie-
ki psychologa i logopedy. Organizacyjnym ula-
twieniem dla rodzicow dziecka bylo korzystanie
z pomocy przedszkola integracyjnego oraz poradni
faczacej w jednym miejscu zabiegi rehabilitacyjne
jak réwniez porady psychologa i logopedy. Dzig-
ki skutecznej wspotpracy tych specjalistow oraz
bardzo odpowiedzialnej, pelnej zaangazowania
1 poswigcenia, postawie rodzicOw znacznie popra-
wil si¢ rozwoj intelektualny dziewczynki — w wie-
ku 5 lat osiagneta iloraz inteligencji = 82 (badanie
z zastosowaniem Skali L. Termana i M. Merrill), co
$wiadczy o normie intelektualnej mieszczacej si¢
W obszarze ponizej przecigtnej. Poziom inteligen-
cji pltynnej badany Migdzynarodowa Wykonanio-
wa Skala Leitera znajdowatl si¢ w obszarze normy
(w granicy wynikoéw ponizej przecigtnej do prze-
cigtnych), iloraz dojrzatosci spotecznej oceniono
jako znajdujacy si¢ w normie (82). W badaniu psy-
chologicznym wykonanym w 6 r.z. ogdlny poziom
rozwoju umyslowego oceniono na nizszy niz prze-
cigtny (szczegdlnie zauwazalne wolne tempo pra-
cy, rozproszona uwaga), odroczono spetnianie obo-
wiazku szkolnego na rok.

Dziewczynka poczynita postepy w rozwoju
mowy: w 4 roku zycia wypowiadata pojedyncze
wyrazy, w 5 r.z. zacz¢la budowaé zdania, obec-
nie mowi plynnie, jednak nadal dos¢ niewyraz-
nie. Spory problem stwarza labilno$¢ emocjonalna
dziewczynki, tatwe wpadanie w zto$¢, nieraz nawet
w agresj¢ 1 histerig, co utrudnia jej kontakty spotecz-
ne z réwiesnikami. State uczucie glodu i niepokdj
Z tym zwigzany, a takze tendencj¢ do charaktery-
stycznego skubania skory i rozdrapywania drobnych
ranek opiekunowie staraja si¢ wypeti¢ dziewczyn-
ce licznymi zajeciami angazujacymi ja ruchowo lub
umystowo. Dziewczynka chetnie poddaje sig rutyno-
wemu, ustalonemu $cisle planowi dnia, nie lubi na-
glych zmian w jego przebiegu.

Dyskusja

Pacjent z zespotem Pradera-Willego zwykle od
pierwszych dni zycia prezentuje problemy zdrowot-
ne i rozwojowe, jednak wczesne postawienie wtasci-
wej diagnozy niejednokrotnie napotyka na proble-
my, spowodowane prawdopodobnie z jednej strony
rzadko$cig wystgpowania zespolu, z drugiej — roz-
norodnoscia nasilenia dysmorfii oraz cech charakte-
rystycznych choroby [5]. Znaczna pomoca w usys-
tematyzowaniu objawow i ustaleniu rozpoznania na
podstawie objawow klinicznych jest kwestionariusz
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ustalony przez Holm i wspotpracownikow [5,6].
Na jego podstawie opisana pacjentka w wieku 6 lat
uzyskuje 11 punktéow (na 8 koniecznych), w tym 7
z listy objawow pierwszorzedowych. U dziewczyn-
ki chorobg rozpoznano duzo wczesniej, w okresie
niemowlgcym, natomiast kolejne charakterystyczne
objawy przybywaty z wiekiem. U pacjentow z PWS
moga wystapi¢ zaburzenia termoregulacji — tenden-
cja do szybkiego wychtadzania, ale tez i do nagtych
wzrostow temperatury, nawet bez udziatu czynnika
infekcyjnego, co ma zroédto w uszkodzeniu osrodka
termoregulacji w podwzgorzu [5,6]. Takie zjawisko
mialo miejsce u opisywanej pacjentki w 11 mies.
zycia i tacznie z pozostatymi, bardziej charaktery-
stycznymi, objawami klinicznymi dla PWS przy-
czynilo si¢ do rozpoznania u niej choroby, potwier-
dzonej wynikiem badania genetycznego. Obecnie
u dziewczynki nie obserwuje si¢ niewyjasnionych
nagtych wzrostow temperatury, jednak — jak podaja
rodzice — ma ona tendencj¢ do opdznionej norma-
lizacji temperatury ciata w sytuacjach przegrzania
lub wychtodzenia.

Podstawowymi przyczynami probleméw zdro-
wotnych 0sob z PWS sa otytos¢, niskorostos¢, mata
aktywnos$¢ ruchowa i zaburzenia zachowania, napg-
dzajace wzajemnie bt¢dne koto i w razie braku od-
powiedniego leczenia nieuchronnie prowadzace do
powstania patologicznej otytosci [5-8].

Otylos¢ w zespole PWS ma zlozona etiologig.
Za podstawowa przyczyng uwaza si¢ nieustajace
uczucie glodu, wynikajace z uszkodzenia osrod-
ka syto$ci w podwzgorzu, dodatkowy wptyw maja
zmniejszone zapotrzebowanie energetyczne (do
50% w poréwnaniu z osobami zdrowymi) oraz
mniejsza aktywno$¢ ruchowa [5—8]. Na te cechy
naktada si¢ dodatkowo niedobor hormonu wzrostu,
ktory powoduje oprocz niskorostosci takze zaburze-
nia metaboliczne i niedobér masy mig$niowej, po-
glebiajace niedobor aktywnosci ruchowej pacjen-
tow [5-8]. Cecha charakterystyczna dzieci z PWS
jest takze podwyzszone st¢zenie ghreliny, stymu-
lujacej taknienie nawet juz w pierwszych dwu la-
tach zycia przed wystapieniem otytosci [7,9]. Ze
wzgledu na ztozono$¢ przyczyn otytosci w jej le-
czeniu nie wystarcza tylko stosowanie diety — pod-
stawa jest tzw. terapia zintegrowana, polegajaca na
réwnoczesnym stosowaniu diety niskokalorycznej,
terapii hormonem wzrostu w polaczeniu z progra-
mem codziennej aktywnos$ci ruchowej [8]. Rygo-
rystyczne przestrzeganie niskokalorycznej diety
u pacjenta z nieustajacym uczuciem gtodu oraz do-
datkowo z ro6znego stopnia uposledzonym rozwo-

jem intelektualnym jest niezwykle trudne. Nalezy
podkresli¢, ze nie mozna wymagaé¢ samodyscypliny
od pacjenta, gdyz sam nigdy nie bedzie w stanie za-
panowac nad glodem, potrzebuje on ogromnej po-
mocy, kontroli z zewnatrz, ze strony otaczajacych
go 0s6b [8]. Podstawowymi zasadami w postepo-
waniu dietetycznym sa ograniczenie zawarto$ci
kalorycznej positkow do ok. 50-60% zapotrzebo-
wania odpowiednio dla wieku, unikanie potraw

o duzej zawartosci ttuszczu 1 wysokim indeksie gli-

kemicznym, specjalistyczne szkolenie i stale wspar-

cie doswiadczonego dietetyka [7]. W poradniku dla
rodzin pacjentow z PWS stworzono Strategie po-

mocne w stosowaniu diety [8]:

1. Jedzenie tylko wyznaczonych positkow, nic
poza tym.

2. Nikt nie dokarmia dziecka, o diecie uprzedzeni
sa wszyscy majacy kontakt z dzieckiem.

3. Zabezpieczenie dostepu do zywnosci w domu
—,.kuchnia pod kluczem”.

4. Organizujac czas wolny zadbac, by nie byt oka-
zja do podjadania.

5. Zaplanowanie strategii postgpowania w sytu-
acjach niecodziennych — uczestnictwa w przyje-
ciach, swigtach, wycieczkach, gdzie ogranicze-
nie diety moze wymknac¢ si¢ spod kontroli.

6. Niedawanie dzieciom kieszonkowego.

7. Uczenie zasad, rozroéznianie produktéw dozwo-
lonych i niedozwolonych, norm wspoétzycia spo-
lecznego.

8. Uporzadkowanie czasu — ustalone pory positkow
i ¢wiczen fizycznych.

9. Nieuzywanie jedzenia jako ,karty przetargo-
wej”, nagrody.

10.Niejadanie potraw ,,zakazanych” przy dziecku.
Po przeanalizowaniu stylu zycia rodziny opisy-

wanej przez nas pacjentki zauwazamy, ze wszyst-

kie te metody maja zastosowanie praktyczne i prze-
strzeganie ich stanowi klucz do sukcesu w walce

z choroba. Rownie wazne jak dieta jest utrzymywa-

nie stalego programu aktywnosci ruchowej, takze

wpisanej jako staty punkt w plan kazdego dnia. Wy-
tezone stosowanie diety i ¢wiczen fizycznych nie
dawatoby jednak tak dobrych efektow w utrzyma-
niu prawidlowych parametréw wagowo-wzrosto-
wych, gdyby nie wspotistniejaca terapia hormonem
wzrostu, ktora okazata si¢ przetomem w leczeniu
pacjentow z PWS [8]. Liczne pozycje z piSmien-
nictwa wskazuja na pozytywny, wielokierunko-
wy efekt dziatania hormonu wzrostu u pacjentéw

z PWS: zwigkszenie tempa wzrastania, uzyskanie

wzrostu koncowego >10c¢, poprawe skladu ciata
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(stosunku bezttuszczowej do tluszczowej masy cia-
ta — zwigkszenie ilo$ci tkanki migsniowej 1 jej sity),
zwigkszenie aktywnosci ruchowej i tolerancji wy-
sitku, przyspieszenie tempa przemiany materii
— wzrost zapotrzebowania na energi¢ z 50 do 75%
normy dla wieku i wzrostu [5-8,10—12]. Dziatanie
metaboliczne i wzrostowe hormonu wzrostu odby-
wa si¢ w wigkszos$ci za posrednictwem IGF-1, czg-
Sciowo takze przez bezposredni wptyw na komor-
ki i tkanki [6].

W skutecznosci terapii zespotu PWS wazne jest
jak najwczesniejsze rozpoznanie choroby, aby od
pierwszych miesigcy zycia rozpoczac¢ rehabilitacjg
poprawiajaca rozwdj ruchowy dziecka, od 2 roku
zycia stosowa¢ niskokaloryczna odpowiednio do-
brang dla dziecka dietg oraz jak najwczesniej roz-
poczac terapi¢ hormonem wzrostu wzmacniajaca
efekt dwoch poprzednich sktadowych terapii zin-
tegrowanej. Optymalny wiek rozpoczgcia terapii
GH to 24 r.z. [6] W piSmiennictwie znajdujemy
prace dowodzace korzysci terapeutycznych wcze-
snej (nawet w 1 r.z.) kwalifikacji do programu
terapii GH [10,13,14], jednak ze wzgledu na nie-
wielka ilo$¢ danych dotyczacych leczenia GH naj-
mtodszych dzieci w Polsce zaleca si¢ rozpoczyna-
nie terapii GH po ukonczeniu 2 r.z. [5,8].

Terapia hormonem wzrostu moze prowadzi¢ do
wystapienia dziatan niepozadanych, szczegolnie
przy zastosowaniu zbyt duzych dawek i1 zwiazanym
z tym nadmiernym podwyzszeniem stezenia IGF 1.
W zwiazku z tym pacjenci w trakcie leczenia wy-
magaja monitorowania poziomu IGF 1 a takze sze-
regu specjalistycznych badan kontrolnych [6]. Pod
wptywem GH moze wystapi¢ obnizona tolerancja
glukozy [6], co przejSciowo wystapito u opisywa-
nej przez nas pacjentki, moglo by¢ to jednak takze
zwiazane ze zmniejszeniem kontroli nad przestrze-
ganiem diety przez dziecko. Czesto podkreslanym
niebezpiecznym efektem terapii GH, szczegol-
nie w poczatkowym jej stadium oraz u pacjentow
7 juz rozwini¢ta otytoscia, jest ryzyko nagtego zgo-
nu zwiazanego z wystgpowaniem bezdechow sen-
nych, ktére moga by¢ pochodzenia osrodkowego
lub obturacyjnego ( skutek otylosci, ostabienia
migsni oddechowych, przerostu migdatkow) [6-8,
14,15]. Opisywano epizody obturacyjnych bez-
dechoéw sennych u pacjentow, ktorzy przed tera-
pia GH nie wykazywali takich zaburzen, a hormon

wzrostu prawdopodobnie spowodowat u nich hiper-
trofie¢ migdatkow [16], a takze wzrost liczby epizo-
dow bezdechoéw u pacjentdw prezentujacych takie
zaburzenia juz przed wlaczeniem leczenia GH [17].
Opisana przez nas pacjentka zarowno przed wlacze-
niem leczenia GH, jak i w trakcie byta regularnie
badana przez laryngologa, tacznie z badaniem fibe-
roskopowym jamy nosowo-gardlowej. Nie stwier-
dzono u niej przerostu migdatkow, rodzice nie ob-
serwowali zaburzen oddychania w czasie snu.
Hormon wzrostu ma dziatanie anaboliczne nie
tylko na migénie szkieletowe, ale takze na migsien
sercowy, dlatego wskazane jest regularne badanie
kardiologiczne pacjentow leczonych GH [6,18].

Podsumowanie/wnioski

1. Skuteczne leczenie pacjentow z PWS jest
trudne i wymaga wspolpracy specjalistow z roz-
nych dziedzin: endokrynologa, dietetyka, rehabili-
tanta, psychologa, logopedy, laryngologa, kardiolo-
ga, ortopedy.

2. Wazne jest wczesne rozpoznanie zespolu
PWS, co warunkuje wczesne wiaczenie rehabilita-
cji, diety oraz leczenia GH.

3. Skuteczno$¢ zapobiegania metabolicznym
powiktaniom zespotu PWS zalezy od réwnoczesne-
go stosowania terapii hormonem wzrostu, rehabili-
tacji i diety — tzw. terapii zintegrowane;.

4. Prawdziwy sukces w leczeniu pacjentow
z zespolem PWS w ogromnej mierze zalezy od za-
angazowania, determinacji, po$wigcenia i konse-
kwencji ze strony ich rodzicow, opiekundw.

5. Nalezy pamigta¢ o mozliwych dziataniach
niepozadanych terapii hormonem wzrostu, podda-
wac pacjentow regularnym specjalistycznym ba-
daniom kontrolnym, rozwazy¢ korzysci i ryzyko
wynikajace z terapii.

Objasnienia skrotéw: PWS — Prader Willi syndro-
me, zespo6l Pradera-Willego, GH — growth hormone, hor-
mon wzrostu, PDA — patent ductus arteriosus, przetrwaly
przewod tetniczy, EKG —elektrokardiogram, IM — mitral
insufficiency, niedomykalno$¢ zastawki dwudzielne;j,
IT — tricuspid insufficiency, niedomykalnos$¢ zastawki
trojdzielnej, RV — right ventricle, prawa komora, OGTT
— doustny test obciazenia glukoza
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