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Velikost po slozeni
75 x 105 mm Sepsano zdravotnickymi odborniky




V roce 2003 vzniklo v Ceské republice

Obcanské sdruzeni
pro Prader-Willi syndrom,

které zaloZily rodice déti s PWS. SdruZeni porada
pravidelna setkani rodicd, rozSifuje védomosti
o syndromu PWS, vydava informaéni materialy
a spravuje internetové stranky www.praderwilli.cz.
Setkate se zde s rodici stejné postizenych déti,
ziskate informace od odborniki, které Vam
poslouZi k pruni orientaci v problematice.
SdruZeni je zaroveii ¢lenem svétové asociace
pro PWS (IPWS0), coZ umoziiuje pristup
k nejnovéjSim vysledkiim svétového vyzkumu.




Prader-Willi syndrom (PWS) je komplexni neurobeha-
vioralni geneticky podminéna porucha zpiisobena vadou
na 15. chromozomu. Jeho vyskyt je stejné ¢asty u obou
pohlavi a u vSech ras. Jeho prevalence je odhadovana
na 1:12 000 az 1:15 000. Incidence u novorozenci neni
znama.

PWS obvykle vede ke snizenému svalovému tonu,
malému vzristu (pokud neni lécen ristovym hor-
monem), ke kognitivnimu deficitu, nedostateénému
pohlavnimu vyvoji, problémovému chovani a chronic-
kému pocitu nenasycenosti. Tento pocit nenasycenosti
miZe vést k excesivnimu prejidani a spole¢né s metabo-
lickym vyuZitim mnohem mensiho mnozstvi kalorii, nez
je obvyklé, k Zivot ohroZujici obezité.

Novorozenci maji obvykle nizsi porodni hmotnost
vzhledem ke gestacnimu stéfi, jsou hypotonicti a kvdli
svalové slabosti Spatné saji (,neprospivani“) a musi byt
Ziveni nasogastrickou sondou.

V druhém stadiu (,,pfilisné prospivani“), které nastupuje
mezi druhym a patym rokem a trva po zbytek Zivota, se
mZe projevit zvySena chut k jidlu, problémy s udrzenim
télesné hmotnosti a opozdéni motorického vyvoje
zéaroven s problematickym chovanim.

Dalsi faktory, které mohou zpiisobit problém, jsou
negativni reakce na 1éCbu, vysoky prah bolesti, gastro-
intestinalni a respiracni obtize, neschopnost zvracet
a nestabilni télesna teplota.

U jedincd s PWS mize dojit k rychlému rozvoji zavaz-
nych zdravotnich komplikaci.
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Osoby s PWS mohou mit neobvyklé reakce na stan-
dardni davky Iékii a anestetik. Doporuéujeme maximalni

hyly pozorovany prolongované a prehnané reakce.

James Loker, MD, Laurence Rosenfield, MD
Issues Affecting Prader-Willi Syndrome and Anesthesia

Anestézie a PWS
http://www.pwsausa.org/research/anesthesia.ntm

- Obézni jedinci jsou nachylnéjsi k obstrukéni
apnoi, plicnimu postizeni a diabetu. Pfi pfipravé na
anestézii je nutné brat ohled na tyto skutecnosti.
Jedinec mize mit odchyIné hodnoty kysliku nebo oxidu
uhlicitého v krvi a ty mohou ménit odpovéd na Iéky
véetné kysliku. Plicni hypertenze, pravostranné srde¢ni
selhani a edém mohou vyZadovat kardiologické nebo
pneumologické vySetreni pfed operaci. Pfi hodnoceni
plicni hypertenze muize byt vhodné EKG pro zachyceni
hypertrofie pravé komory. Obézni jedinci s PWS mohou

Casto trpét i otoky, které nejsou spravné hodnoceny
vzhledem k jejich obezité. Je nutné edémy spravné
zhodnotit a v pfipadé potieby pouzit diuretika pred
anestézii a po ni. PéCe o dychaci cesty mize
predstavovat zvlastni problém pfi pouziti analgosedace.

- Jedinci s PWS nemuseji
reagovat na bolest stejné jako ostatni. | kdyZ se to mize
v pooperaénim pribéhu jevit jako vyhoda, mize dojit
i k zakryti pritomnych potizi. Bolest je zplisob, jakym

télo upozorfiuje na problémy. Po operaci mize
nepfiméfena bolest upozornit lékafe, Zze néco neni
v poradku. Je tfeba sledovat ostatni mozné komplikace.

- Télesnou teplotu reguluje
hypotalamus. Kv(li jeho poruse mohou mit jedinci
s PWS bud hypo- nebo hypertermii. Pacient nebo
pecovatel mohou poskytnout anesteziologovi informace
0 tom, jakou ma pacient normainé télesnou teplotu.
Pfestoze nic nesvédci pro predispozici k maligni
hypertermii u PWS, je vhodné se vyhnout depolari-
zaénim myorelaxanciim (napf. sukcinylcholinu), pokud
nejsou naprosto nutnd.




- Castym problémem u PWS jsou
neobvykle husté sliny. Mohou ztézovat péci o dychaci
cesty, zvlasté v pfipadé analgosedace nebo pfi extubaci
(pfi vyjmuti dychaci trubice). Husté sliny také zvySuji
nachylnost k zubnimu kazu a ztraté zub(. Pred anestézii
je tfeba zhodnotit Gstni hygienu.

- Je Zivotné dulezité, aby
pacient, ktery se podrobi celkové anestézii nebo analgo-
sedaci, mél prazdny Zaludek. Tak klesa riziko vdechnuti
obsahu Zaludku do plic. Jedinci s PWS obvykle maji
nadmérnou chut k jidlu a mohou Ihat o tom, zda tésné
pred zakrokem jedli.

U kazdého pacienta s PWS je tfeba predpokladat, ze ma
plny Zaludek, pokud nelze spolehlivé ovéfit jeho tvrzeni,
Ze nejedl. Mlze byt nutné zavést Zalude¢ni sondu, aby
se zjistilo, zda neni v Zaludku pfitomna Zadna potrava,
a to jeSté pred pokusem o intubaci. Néktefi jedinci
s PWS mohou ruminovat (Zvykat potravu, ktera se
vratila ze Zaludku) a maji pak vyssi riziko aspirace.

- Vétsina kojencti s PWS je vyznamné hypo-
tonickd. Ke zlepSeni obvykle dochazi mezi 2 a 4 rokem
véku. VétSinou ale svalovy tonus ziistava snizeny. Mlize
to zplisobovat problémy pfi snaze o G¢inné odkaslani
a o Cisténi dychacich cest po extubaci.

- Navykové poskozovani kiize mize
u PWS predstavovat vyznamny problém. Hojeni nitro-
Zilnich vstupl nebo incizi mize byt komplikované.
Pokud jsou tyto rany dobie kryté, nevyzaduji dalsi péci.
V zévislosti na kognitivnim postizeni jedince mlze byt
nutné pouzit omezovaci prostfedky nebo silné rukavice
k ochrané chirurgickych ran v dobé jejich hojeni.

- Vzhledem k tomu, ze PWS je provazen
hypotalamickou poruchou, nelze vyloucit ani postizeni
dalsich hypotalamickych funkci. | kdyZz neni znama
incidence hypotyredzy u PWS, hladiny hormon( Stitné
Zlazy mohou byt nizsi kvili nedostatku tyreotropinu.
V' ramci pfedoperacniho vySetfeni je vhodné
zkontrolovat hladiny tyroidainich hormond.

- Kvli nékolika faktoriim,
jako je obezita a nedostatek svalové hmoty, mize byt
u lidi s PWS problémem zajisténi nitroZilniho pfistupu.
U osob podstupujicich anestézii je tfeba zavést staly
nitrozilni katétr.

- Jedinci s PWS jsou nachylni
k afektivnim vybuchiim, k obsedantné kompulzivnimu
chovani a k psychdze. Mohou uZivat vétSi mnozstvi
psychofarmak a je nutné posoudit moznost jejich
interakce s anestézii.




- U vSech jedinci s PWS
ma byt provedeno vysetfeni na sekreci ristového
hormonu. V nedavné dobé uznal Ufad pro potraviny
a léky v USA (FDA) PWS jako indikaci k 16¢bé ristovym
hormonem. Deficit ristového hormonu zfejmé nema vliv
na uvoliovani kortizolu v reakci na stres; proto neni
nutné podavani steroidii. Pacienti s PWS, ktefi nejsou
|éCeni rdstovym hormonem, mohou mit mensi rozméry
dychacich cest, nez by odpovidalo télesnym rozmérdm.

ZOTAVENI PO ANESTEZII

Ospalost po anestézii mize byt zpiisobena jiz pfitomnou
somnolenci ve spojeni s centralni apnoi. U zakrok,
které se obvykle provadéji ambulantné, je vhodné zvazit
observaci pfes noc.

Jak bylo uvedeno vySe, vétSina problém( je sice
zplisobena obezitou, centralni a obstrukéni apnoi, ale
nizky svalovy tonus a chronicka aspirace mohou také
sehrat svou roli v respiracnich problémech po anestézii.

SHRNUTI

Osoby s PWS mohou bezpetné podstoupit anestézii.
Rizika souviseji s jejich celkovym zdravotnim stavem
pred zakrokem. VétSina komplikaci neni pravdépo-
dobné zpiisobena celkovou anestézii, pfi niz je monito-
rovani podrobné, ale spiSe méné monitorovanou dobou

po celkové anestézii. Pouze Iékaf, ktery pacienta dobfe
znad a vi o jeho individuélnich zdravotnich potfebach,
je schopen pfijmout kvalifikované rozhodnuti.

0soby s PWS mohou neobvykle reagovat na standardni
davky 1ékd. DoporuCujeme maximalni opatrnost pfi

prolongované a prehnané reakce. V souvislosti s uzi-
vanim nékterych lékdi s antidiuretickym (¢inkem
(VCETNE NEKTERYCH PSYCHOTROPNICH LEKU) se
vyskytla otrava vodou, stejné tak i pfi samotném
nadmérém prijmu tekutin.
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RESPIR'AéNI' A DYCHACI
PROBLEMY .

Jedinci s PWS mohou mit vyssi riziko dechovych
obtizi, PREDEVSIM V PROBEHU INFEKCE.

Ke komplikacim miize pFispivat hypotonie, slabé svaly
hrudniku a spankova apnoe. U vyrazného chrapani

je vzdy, hez ohledu na vék, nutno vysetfit, zda se
nejedna o obstrukéni spankovou apnoi.

James Loker, M.D., détsky kardiolog

Clen Klinické poradni komise PWSA (USA)

Respiracni problémy u PWS
http://www.pwsausa.org//syndrome/respiratoryproblems.htm

V posledni dobé vySlo nékolik dalich &lankd, které
dokazuji, Ze lidé s PWS maji vysSi riziko respiracnich
problémii. V posledni dobé byly pfedevsim zkoumany
problémy, které se tykaji centralni hypoventilace/apnoe
a obstrukéni apnoe u PWS.

CENTRALNI HYPOVENTILACE je porucha, kterd se vyzna-
¢uje snizenou dechovou frekvenci nebo mélkym dycha-
nim, predevsim ve spanku. Castym nasledkem je denni
ospalost a pfi vétsi intenzité problému mize dojit ke
zvyseni krevniho tlaku v plicich. ZvySené riziko u PWS

mlze byt zplisobeno snizenym svalovym napétim,
snizenym mnozstvim svalové hmoty, excesivni obezitou
a pravdépodobné sniZenou nervovou stimulaci
k dychani. Studie prokazaly, ze néktefi jedinci s PWS
maji snizenou hloubku a frekvenci dychani.

CENTRALNI APNOE predstavuje Gplné zastaveni dychéni
ve spanku. Nékolik studii prokézalo odchylnou odpovéd
nékterych jedincti s PWS na chemické latky, které jinak
podporuji dychani. Jak télesné receptory, tak oblast
mozku zodpovédna za dychani jsou predmétem
vyzkumu. Klinicky vyznam centralni apnoe se dale
zkouma.

Je dobfe znamo, Zze u PWS i u nékterych dalSich
syndrom{ s hypotonii (snizenym svalovym napétim),
jako je napfiklad Downiv syndrom, se vyskytuje
obstrukéni spankova apnoe. Vyskytuje se také
u 2 % normalni pediatrické populace. Jde o stav, kdy se
jedinec pokousi dychat, ale kviili pfekazce v dychacich
cestach se vzduch nedostane do plic. Pfekazka mize byt
kdekoli, od nosohltanu aZz po malé dychaci cesty
(prGidusinky) v plicich. Takovi jedinci obvykle hlasité
dychaji a chrapou ve spojitosti s okamziky klidu, kdy
nelze zachytit Zadny pohyb vzduchu. Nelécena
obstrukéni apnoe muize vést k zavaznym komplikacim
véetné smrti.




Dals$im problémem, jehoz nasledkem mohou byt tézké
respiracni obtize u mladych lidi, je

. | kdyZ je vyraznym rysem PWS absence
zvraceni, u malych déti s chronickymi respiracnimi
problémy byl zdokumentovan reflux a je tfeba po ném
patrat. Jedinci s obstrukéni apnoi maji zaroven vyssi
riziko refluxu.

Americka pediatrickd akademie vydala nedavno
doporucené postupy pro diagndzu a lécbu

. Podle téchto doporuceni je
vhodny skrining vSech déti s PWS zaméfeny na
chrapani nebo jiné projevy obstrukce dychacich cest.
Vas |ékaf mlze doporucit polysomnografii (PSG)
v pfipadé nadmérné spavosti, vyznamné obezity nebo
pred operaci. U osob s pozitivni anamnézou se provadi
PSG se zaznamem dechového vzorce, srdecni
frekvence, mnozstvi kysliku a dychacich pohybd. Je-li
vysledek vySetfeni pozitivni, je pro individudlni
nastaveni IéCby potfebné dalSi vySetreni. Zakladni Ié¢ba
podle doporucenych postupli zahrnuje tonsilektomii
a/nebo adenotomii nebo CPAP (kontinudlni pretlak
v dychacich cestach), kdy jedinec pouziva v noci
masku, aby dychaci cesty ziistavaly stale oteviené.

Casto se obstrukéni i centraini apnoe vyskytuje u téhoz
pacienta. Pravdépodobné je tomu tak u vétSiny osob

s PWS, které maji dychaci problémy. Jak pfi obstrukéni,
tak pfi centralni apnoi Ize provést PSG. U osob s PWS je
vy$8i riziko respiracnich problém, nejcastéji obstrukéni
apnoe, nez u bézné populace. Pokud ma dité pfiznaky
obstrukéni apnoe, je treba provést PSG. Uloha centraini
apnoe u PWS je pfedmétem vyzkumu.

ZvIastni podékovani za pomoc pfi vzniku tohoto ¢lanku
patii nasledujicim:

Dan J. Driscoll, M.D., Ph.D.

predseda Klinické poradni komise PWSA (USA)

Merlin G. Butler, M.D., Ph.D.
predseda Védecké poradni komise PWSA (USA)

David M. Agarwal, M.D.
Clen Vyzkumné poradni komise PWSA (USA)
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http://www.pwsausa.org/syndrome/RecEvalSleepApnea.htm

Konsensualni prohlaseni Klinické poradni komise PWSA
(USA) - 12/2003

Jiz dlouhou dobu je znamo, Ze jedinci s PWS maji
poruchy spanku a spankové poruchy dychani. Tyto
potize byly ¢asto diagnostikovany jako spankova apnoe
(obstrukéni [0SA], centralni nebo smiSena) nebo
hypoventilace s hypoxii. NaruSeni spankové archi-
tektury (oddaleny nastup spanku, €asté probouzeni
a delsi doba bdélosti od usnuti) je také velmi Casté.
| kdyZ provedené studie ukazaly, Ze mnoho pacientd
s PWS ma jen relativné mirné odchylky ventilace

jedinci mohou mit téZké obstrukéni prihody, které nelze
predvidat.

Mezi faktory, které pravdépodobné zvySuji riziko spankové

dychaci cesty, morhidni obezita a anamnéza decho-

vych problémii, které vyzadovaly intervenci, napi.
respiracniho selhani, onemocnéni se zvySenou reaktivitou
dychacich cest a hypoventilace s hypoxii. S ohledem na
nékolik nedavnych pfipadii umrti u pacientii s PWS léce-
nych ristovym hormonem (STH) néktefi Iékafi zafazuji
i tuto léchu mezi pridatné rizikové faktory.

Jedno z moznych vysvétleni (dosud nepotvrzené) je, ze
STH miiZe zvySovat rist lymfoidni tkané v dychacich
cestach a tim zhorSovat jiz pfitomnou hypoventilaci
nebo OSA. Nicméné je tfeba zdiiraznit, Ze v soucasnosti
nemame k dispozici zadné potvrzené ddaje prokazujici,
Ze STH zplsobuje €i zhorSuje spankové poruchy
dychani. K tomuto novému problému i v minulosti dobfe
dokumentovanému zvy3eni rizika poruch dychani souvi-
sejicich se spankem u PWS vydala Klinicka poradni
komise PWSA (USA) nasledujici doporuceni:

U vSech jedincli s PWS je tfeba zvaZit spankoveé vyse-
treni nebo polysomnografii vCetné stanoveni saturace
kyslikem a oxidem uhli€itym pro zhodnoceni hypo-
ventilace, obstrukce hornich cest dychacich, obstrukéni
spankové apnoe a centralni apnoe. VySetfeni ma
zahrnovat sledovani spankovych fazi a jeho hodnoceni
ma provadét odbornik s dostate¢nymi znalostmi
v posuzovani pacient(i daného véku.




Rizikové faktory, které by mély vést k indikaci

PSG, jsou:
tézka obezita - hmotnost nad 200 % idealni
télesné hmotnosti,
anamnéza chronické respiracni infekce nebo
onemocnéni se zvySenou reaktivitou dychacich
cest (astmatu),
anamnéza chrapani, spankové apnoe nebo
C¢astého probouzeni ze spanku,
anamnéza nadmérné spavosti pres den, zvlasté
pokud se zhorSuje,
stav pred velkou operaci véetné tonsilektomie
a adenotomie,
stav pred navozenim sedace kvili zakrok(im,
zobrazovacim metodam a stomatologickému
oSetteni,
stav pred zahajenim IéCby ristovym hormonem
nebo v jejim pribéhu.
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Dalsi spankové vySetieni je tfeba zvazit v pfipadé, ze se
u pacientd nové objevi néktery z téchto rizikovych
faktor(i, zvlasté nahly vzestup télesné hmotnosti nebo
zména tolerance fyzické zatéze. U pacienta lé¢éeného
riistovym hormonem neni tieba jeho podavani pierusit
pred spankovym vySetienim, pokud se nové neobjevily
vyznamné dechové potize.

Jakékoli odchylky spankového vySetfeni je treba
konzultovat s Iékafem, ktery ordinoval vySetteni,
a s plicnim specialistou, dobfe informovanym o 1é¢bé
poruch spanku, aby bylo mozné stanovit podrobny plan
|6Cby a péce. Z hlediska respiracni péce lze vyrazné
doporugit konzultaci s pneumologem pro déti i dospélé,
ktery ma zkuSenosti s Ié¢bou spankové apnoe.

Kromé energeticky omezené diety, ktera ma navodit
iibytek télesné hmotnosti nebo zachovani prislusné hmot-
nosti, miize plan péce zahrnovat napfiklad:

Podani kysliku.

Kontinualni pretlak v dychacich cestach (CPAP)
nebo BiPAP.

Kyslik je nutné pouzivat uvazlivé, protoze u nékte-
rych pacientd mize byt hypoxémie jedinym sti-
mulem ventilace a Iécba kyslikem mize ve skute¢-
nosti jejich dychani v pribéhu noci zhorsit.




Pfed zavedenim CPAP nebo BiPAP je nutny beha-
vioralni trénink.

Nékdy je tfeba dodrzovani IéCebného planu podporit

podavanim Iéki ovliviujicich chovani.
V pripadé patologickych vysledkd spankového vyset-
feni u morbidné obézniho ditéte nebo dospélého (vice
nez 200 % idealni télesné hmotnosti) je tfeba intenzivné
zasahnout v oblasti redukce hmotnosti, ktera je
primarnim problémem, a to prostfednictvim zvySeni
télesné aktivity a dietniho omezeni. Tato opatfeni jsou
mnohem vhodnéjSi nez jakékoli chirurgické zasahy.
Metodika je dostupna ve zdravotnickych zafizenich
a centrech, ktera se zabyvaji péci o pacienty s PWS
a v narodnich rodiCovskych svépomocnych organi-
zacich (PWSA-USA). Je tfeba, aby se zaroven odbornici
se zkuSenostmi s PWS zabyvali ovlivnénim chovani,
které naruSuje dodrzovani diety a cviCeni.

Pokud uvazujeme o chirurgickém zakroku v oblasti dycha-
cich cest, je tieba, aby byli chirurg a anesteziolog dobie
informovani o specifickych predoperacnich a pooperac-
nich komplikaci u jedincii s PWS (viz ¢ldnek v sekci Zdravot-
nickych novinek ,Anesthesia and PWS®, autor dr. Loker
a dr. Rosenfeld, Gathered View, vol. 26, Nov. - Dec., 2001
nebo odkaz www.pwsausa.org).

Provedeni a oSetrovani tracheostomie predstavuje u osob
s PWS zvlastni problém a je tfeba se mu kromé zcela
extrémnich pfipadi vyhnout. Tracheostomie nema opod-
statnéni u ohrozenych morbidné obéznich jedinca,
protoZe hlavni defekt spociva nikoli v obstrukci, ale
prakticky vzdy v hypoventilaci. OhroZovani sebe sama
a zranovani mista tracheostomie je u jedincti s PWS
s provedenou tracheostomii ¢asté.

V soucasnosti nemame dilkazy o pfimé souvislosti mezi
ristovym hormonem a respiratnimi problémy u PWS.
Ukazalo se, ze rlistovy hormon ma pro vétsinu jedincd
s PWS mnoho pfinosl vcetné zlepSeni respiraniho
systému. PFi rozhodovani o dalSi péci v pfipadé pato-
logického vysledku spankového vysetreni je tieba zvazit
pomeér rizik a pfinost pfi 16¢bé ristovym hormonem. Pro
rodinu i pro osetfujiciho Iékafe miize byt prinosné, pokud
je spankové vysetreni provedeno pred zahajenim léchy
riistovym hormonem a po 6-8 tydnech léchy, aby hylo
mozné zhodnotit rozdil. MiZe byt indikovano i nasledné
vySetieni po roce 16Eby riistovym hormonem.
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Casto chybéji obvyklé holestivé signaly a tak dochézi
k zakryti projevii infekce nebo poranéni. Néktefi lidé
s PWS si na bolest nestézuji, dokud neni infekce tézka
a mohou mit problémy s ur€enim mista bolesti. Sdéleni
rodi¢l/pecovatelll o drobnych odchylkach zdravotniho
stavu €i chovani je tfeba ovéfit s ohledem na moznost
skrytych zévaznych zdravotnich problémd. ZvySeny
prah bolesti mize byt nebezpeény u akutnich problémdi
zazivaciho Ustroji (napf. zaludek) a u zlomenin.
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U osob s PWS dochazi ke zvraceni vzacné. Pokud je
nutné podani emetiv, napf. pfi otravé, je nutné si uvé-
domit, Ze mohout byt netéinna a jejich opakované
podavani mlze vést k projeviim toxicity. Tato vlastnost
je zvlasté dilezita s ohledem na hyperfagii (pfejidani)
a moznost pozivani neuvarené, zkazené nebo jinak
nevhodné potravy. Vyskyt zvraceni miize byt signalem
Zivot ohrozujiciho onemocnéni (napf. stfevni nepri-
chodnost nebo neuroinfekce).

Rozpéti nebo nadmuti bficha, bolest a/nebo zvraceni
mohou byt znamkami Zzivot ohrozujiciho zanétu Ci
nekrozy Zaludku, které jsou u osob s PWS ¢astéjsi nez
v béZné populaci. SpiSe neZz lokalizovanou bolest
nachazime celkovy pocit nevolnosti. Pokud se u jedince
s PWS vyskytnou tyto pfiznaky, je nutné dikladné
sledovani. K uréeni zavaznosti problému a stanoveni
potfeby akutniho chirurgického zékroku mize byt nutné
RTG a endoskopické vy3etfeni s provedenim biopsie.




DalSim problémem je gastroparéza - ochablost Zaludku.
Jde o Casty problém u PWS a mlize predstavovat vétsi
ohrozeni Zivota nez u jiného pacienta. Dit¢é s PWS
s diagndzou gastroparézy mize vyzadovat hospitalizaci.
Pfijimani potravy, kdyZz je Zaludek rozepjat kvili
gastroparéze, mliZe byt velmi nebezpecné.

Nedavno jsme rozpoznali a informovali o diileZité zdra-
votni poruSe u osob s PWS, o které by rodiny
a pecCovatelé méli védét vice. PrestoZe nejde o Casté
onemocnéni u jedinc s PWS, je mnohem Castéjsi
u jedinch s timto syndromem, nez u ostatnich lidi. Je
dilezité tuto poruchu rozpoznat, protoze mize vést
k zavaznym zdravotnim problémdm v pfipadé, Ze neni
diagnostikovana a IéCena vCas. Potize Ize Uspésné I&Cit,
ale je nutné je rozeznat co nejdfive.

Poruchu jsme nazvali akutni idiopaticka dilatace zaludku.
Vznika ¢asto nahle u lidi ve druhém i tfetim deceniu.
Viyvolavajici pfic¢ina obvykle neni znama. Prvni pfiznaky
zahrnuji neur€ity nepfijemny pocit ve stfedu bficha nebo

bolest a zvraceni. Zaroveil mize dojit ke vzedmuti
bficha zpiisobené otokem nebo distenzi Zaludku.
Ve stejné dobé se mlze zvySovat i télesna teplota.
Jedinec se citi i vypada nemocné.

bolest bficha
vzedmuti a distenze (rozpéti)
zvraceni

Je tfeba provést nativni RTG snimek nebo CT bficha
a patrat po znamkach abdomindini distenze. Je-li dis-
tenze pfitomna a jedinec pocituje bolest, ale vypada
relativné dobfe, méla by byt jako dalSi vySetfeni prove-
dena endoskopie s vySetfenim sliznice zaludku a patré-
nim po znamkach zanétu. V pfipadé, Ze ma pacient na
rentgenu distenzi a citi se velmi Spatné, mize byt
nezbytnd okamzita operace, pi niz se podrobné vysetfi
Zaludek, zjisti se znamky zanétu a nekrozy tkané, ktera
lemuje sténu Zaludku. Pfi tézké distenzi s nekrdzou
spociva Iécha v odstranéni vyznamné Casti Zaludku.

Wharton RH et al. (1997) Acute idiopathic gastric dilation with gastric
necrosis in individuals with Prader-Willi syndrome. American Journal
of Medical Genetics, Dec. 31, Vol. 73(4): page 437-441.




http://www.pwsausa.org./syndrome/medical_alert_
Stomach.htm

Nedavno mi telefonoval jisty lékaf, ktery mi fekl, ze si
jedna naSe maminka vzala nas ¢lanek Zdravotni upozor-
néni s sebou na pohotovost. Rekl: , Kdyby si s sebou ty
Clanky neprinesla a netrvala na tom, abych se podival
na vaSe webové stranky, to dité by zemielo. Ty infor-

mace mu Zzachranily Zivot.” Jeho pacientka, Stihla
patnactileta divka, méla pravé epizodu prejidani. Prisla
do ordinace s tim, ze zvraci a boli ji bficho. Jak lékaf
fekl, normalné by stav Ié¢ili nékolik dndi jako virézu. Diky
naSim upozornénim ji ale vySetfili podrobnéji a zjistili, ze
tato divka s PWS ma natolik rozsahlou branicni kylu, Ze
se jeji slezina, Zaludek a dvanacternik dostaly do
hrudniku. Nyni se divka zotavuje po operaci.

Bohuzel ne vSichni rodice s sebou nosi tyto ¢lanky a ne
vSichni Iékafi dbaji na nase varovani. Nedavno se stal
i jiny pfipad, kdy mél Stihly mlady muz epizodu piejidani
a pohotovost ani nemocnice nepovazovaly jeho pfiznaky

za vazné dostateCné vCas. | kdyZ probéhla konzultace
s jednim z naSich Iékaf(i, ktery zdirazioval nutnost
okamzité explorativni operace, nakonec trvalo Sestnact
hodin, nez Iékaf v mistni nemocnici uznal, Ze jde o Zivot
ohroZujici stav, a pfistoupil k operaci.

Tomuto mladému muzi se pfed uvedenym incidentem
dafilo velmi dobfe a jeho pocatecni pfiznaky nékolik
hodin po epizodé prejidani predstavovala jen bolest
bficha a zvraceni. Na pfedchozi strance uvadime ¢lanek
dr. Roba Whartona, ktery byl plivodné uvefejnén v The
Gathered View v roce 1998. Dr. Wharton zde popisuje
»akutni idiopatickou dilataci zaludku“. Béhem ni dochazi
k odumfeni Casti tkané Zaludku, podobné jako odumira
Cast srdeCni tkané pfi infarktu. Tento stav se rozviji
nahle, vazné ohroZuje zivot a vyZzaduje okamZitou
operaci. Ptala jsem se na pfi€inu tohoto stavu nékolika
lidi, véetné nasi gastroenterolozky dr. Ann Scheimann
a patologa, ktery byl spoluautorem ¢lanku dr. Whartona
(jiz zesnulého). Domnivame se, Ze pokud dojde
k velkému roztazeni Zaludku jidlem u osoby s PWS
(Stihlejsi lidé mohou byt ohroZeni vice) a ta neciti
normalni viem piného Zaludku €i bolesti, mize dojit
k takové distenzi, Ze se prerusi krevni zasobeni a vznik-
ne nekroza (zaludek pak z€erna a odumre).




DalSim rizikem prejidani, které miize vést k zavaznému
akutnimu stavu, je perforace traviciho traktu. Kromé toho
je treba, aby v pripadé silné bolesti Zaludku lékar
zvazil moznost pFitomnosti Zluénikovych kamenii nebo
pankreatitidy. Pankreatitidu Ize diagnostikovat na
zékladé chemické analyzy krve a CT vySeteni bficha.
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http://gicare.com/pated/ecdgs45.thm

Toto sloZité znéjici slovo ma velmi jednoduchy vyznam.
Gastro znamena Zaludek. Paréza je ochrnuti. Gastropa-
réza znamend ochrnuti Zaludku. Jde o velmi Casty
problém. Ten miiZe byt pfi¢inou mnoha rliznych bfisnich
potizi. Obvykle se nejedna o zavazny problém a k dispo-
zici je G€inna Iécha.

JAK FUNGUJE ZALUDEK

Aby bylo mozné porozumét gastroparéze, je nejdfive
tieba pochopit, jak Zaludek funguje. Zaludek méa dvé
Césti. Horni ¢ast se nazyva fundus a hromadi se v ni
polknuté jidlo a tekutiny. Dolni ¢ast se nazyva antrum.
Je to rozmélfiovaci ¢ast Zaludku. V této ¢asti se potrava
premila tam a zpét, dokud se nerozmélni na malé ¢as-
tecky, a pak je vstfiknuta do duodena, coz je prvni ¢ast
tenkého stfeva.

Uvazovat o Zaludku jako o organu, ktery se podoba
srdci, mlze byt zvlastni, ale skutecné je tomu tak. Oba
tyto organy obsahuiji oblast, které se Fika pacemaker.
V této oblasti vznikaji elekirické viny, které se Sifi celym




organem. Elektrické viny vedou ke kontrakci svall srdce
a zaludku. V Zaludku se pacemaker nachazi v jeho horni
Casti. VIna se Sifi pfes antrum a vede k jeho kontrakci,
rozméliovani potravy a vylouceni malého mnozstvi do
duodena, prvni Casti tenkého stfeva. Normalni Cetnost
kontrakei je priblizné tfikrat za minutu, coz je mnohem
méné nez v srdci, ale pro dany cel to postaduje.
GASTROPAREZA

K této poruSe dochazi, kdyz poklesne frekvence elektric-
kych vin a Zaludek se stahuje méné Casto. Jidlo pak
zlstava v Zaludku, traveni probihd pouze prostied-
nictvim kyseliny a travicich enzymi a vyprazdiovani

Zaludku jen pidsobenim gravitace. Tato porucha miize
mit mnoho pficin:
Nejobvyklejsi priCinou je diabetes. Méné Casto se

Jizvy a vazivova tkan vznikajici v disledku viedu
nebo nadoru mohou blokovat odchod potravy ze
Zaludku a napodobovat tak gastroparézu.

Neékteré léky Zaludek oslabuji (tricyklicka antide-
presiva jako Amitriptylin, kalciové blokatory jako
Diacordin a Cordipin, L-dopa, hyoscyamin, Bentyl,
Levsin, omamné latky).

Operace zaludku v anamnéze.

Anorexie a bulimie.

Dalsi pfi¢inou mohou byt neurologické a mozkové
poruchy, jako je Parkinsonova nemoc, centralni moz-
kova pfihoda nebo poranéni mozku.

PfiCinou mohou byt také nétera dalSi onemocnéni,
jako je lupus erythematodes a sklerodermie.

U 40 % pripad( neni pficina gastroparézy znama.

Je teba zdlraznit, Ze ne ve vSech vySe uvedenych
pfipadech dochazi k ovlivnéni zaludecniho pacemakeru.
U nékterych poruch dochazi k oslabeni Zalude¢ni svalo-
viny jako takové, a ta potom nemlZe na pacemaker
reagovat. V kazdém pfipadé je vysledek tentyz -
gastroparéza.

PRIZNAKY

NejCastéjSimi pfiznaky gastroparézy jsou pocity pinosti
po nékolika soustech jidla, vzedmuti bficha, nadmérné
fihani a pocit na zvraceni. Obas se vyskytuje neurCita
a neustavajici bolest nadbfisku, ale vétSinou nebyva
ostra ani kfeCovita, jak tomu byva u viedd nebo
u Zluénikového zachvatu. Mlze se objevit zvraceni,
paleni Zahy nebo regurgitace Zalude€niho obsahu zpét
do Ust. Léky, které potlaCuji zaludeCni kyselost, pfilis
nepomahaji.
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DIAGNOZA

Diagndza gastroparézy se odviji od anamnézy, kterou
|ékaf posuzuje spolecné s pfiznaky. V tézkych pfipa-
dech mlZe télesné vySetfeni a krevni odbér ukazat
znamky podvyzivy, ale vétSinou byvaji vysledky vySet-
feni v normé.

vySetieni Zaludku pomoci baryové
kontrastni latky ukaze, jak baryum opousti Zaludek.
Toto vySetteni je Casto v normé.

je vizualni vySetteni Zaludku
pomoci svételné ohebné trubice. Toto vySetieni obvykle
vyzaduje mirnou sedaci. Mélo by byt vzdy provedeno
k vylouceni prekazky v Zaludku.

je v soucasnosti nejlepsi
metodou ke stanoveni diagndzy. V jeho pribéhu je
potrava, napfiklad michana vajicka, oznacena latkou,
kterou Ize zachytit snimaci kamerou. Po polknuti se
kamerou sleduje, jak dlouho trva, nez potrava opusti
Zaludek. Obecné by méla polovina pozité potravy odejit
ze Zaludku priblizné do 90 minut.

Konecné vySetreni, které vSak neni bézné dostupné, je
. Toto vySeteni, podobné
jako EKG na srdci, méfi elektrické viny, které se

normalné Sifi Zaludkem a pfechazeji kontrakcim.

LEEBA

Je nutné ucinné lécit vyvolavajici onemocnéni, pokud
je pritomno. Pfikladem je dobra kontrola glykémie u dia-
betika nebo lécba thyroidalnimi hormony u jedince,
ktery trpi snizenou funkci §titné Zlazy.

Je potieba se zabyvat skladbou potravy a vyzivou.
U mimé gastroparézy nebyva mnoho problémi
s potravou. OvSéem pokud je vyprazdiovani Zaludku
zpomalené, je tfeba dbat na skladbu diety. Tuky veetné
rostlinnych oleji za normalnich okolnosti zpomaluji
vyprazdiovani Zaludku, proto je tfeba vyhnout se jidlim
s vysokym obsahem tuku. Potraviny s vysokym obsa-
hem vlakniny, jako je brokolice nebo zeli, maji tendenci
setrvavat v Zaludku, proto je tfeba omezit jejich pfijem,
jsou-li pfiznaky vyrazné. Tekutiny vzdy opoustéji zalu-
dek rychleji nez pevna strava, proto se doporucuje
potrava v tekuté formé, napfiklad nizkotutné mlécné

4-6krat denné, nez dvé nebo tfi vétsi jidla. U tézSich
pfipadi mbze pomoci konzultace s nutriénim
terapeutem.

Soucasti 1éghy jsou LEKY. V sougasnosti mame k dis-
pozici nékolik 1ékd, které stimuluji normalni kontraktilitu




zaludku. Tyto Iéky by se mély uzivat 20-40 minut pred
jidlem, aby se stacily vstfebat do krevniho obéhu, kde
teprve plisobi na Zaludek. VSechny z nich mohou napo-
moci tomu, aby se Zaludek stahoval Castéji a snad
i silnéji, aby se vyprazdnil a aby se zmirnily pfiznaky.

(firemni nazev Degan) jde o G¢inny
|6k, ktery ovéem mlZe mit nezadouci Gcinky, jako je
nervozita, Unavnost, neklid a deprese. Davkovani je
5-20 mg. Na trhu je jako generikum i pod dalSimi nazvy.

(firemni nazev Motilin) je k dipozici v Kanadé
a v Evropé od ledna 2001, nikoli ale v USA.

(firemni nazev Urecholine) a
jsou starsi antibiotika, které se nékdy pouzivaji, ale nejsou
piilis Gcinnd a jejich dlouhodobé podavani neni vhodné.

SOUHRN

Gastroparéza je pomérné Casty zdravotni problém.
| kdyZ u nékterych pacientl vede k nepfijemnym pfiz-
nakim, jen vzacné zplisobuje vazné zdravotni problémy.
Diagnéza je dnes jasnd. LéCba spoCiva v IéCeni
vyvolavajici pficiny, dietnich opatfenich a uzivani 16ka.
Ve spolupraci s lékafem je vétsina pacientli schopna
dospét k uspokojivému vysledku IéCby.

Byla pozorovana idiopaticka hyper- i hypotermie.
K hypertermii mize dojit i pfi lehkém onemocnéni
a u zakrok( s nutnosti anestézie. Naopak ani pfi zavazné
infekci nemusi byt horecka.

V disledku navykd, €astych u PWS, mohou byt vidét
otevfené rany vznikajici poskozovanim kize. U jedincd s
PWS také snaze vznikaji modfiny. Patrné rany
a modfiny mohou vést k nespravnému podezieni na
fyzické tyrani.

Nenasytnost miiZe vést k Zivot ohroZujicimu pfirGistku na
vaze, ktery mlze byt velice rychly a miize k nému dojit
i pfi dodrZovani nizkokalorické diety. Je tfeba, aby byli
jedinci s PWS pod dozorem ve vSech situacich, kdy
mohou mit pfistup k jidlu. Jedinci s normalni télesnou
hmotnosti dosahli tohoto stavu pouze na zakladé striktni
kontroly pfijmu potravy.
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S ohledem na zvysujici se pocet kojencii a déti
s PWS, které pred zahajenim léchy riistovym hor-
monem prochazeji spankovym vySetenim, a s ohledem
na potencialni nariist chirurgickych zakroki (napf.
tonsilektomie) s nutnosti intubace a anestézie bude
dillezité informovat zdravotnicky tym o moznych kom-
plikacich. Tyto komplikace mohou zahrnovat poranéni
dychacich cest, hitanu nebo plic kviili moZnym
anatomickym a zvlast fyziologickym odchylkam u PWS
- jako jsou uzké dychaci cesty, nedostatecné vyvinuty
hrtan a priidusnice, hypotonie, edém a skolidza.

Svalové kosterni problémy véetné skoliozy, dysplazie
kycelnich kloubii, zlomenin a vadného postaveni dol-
nich koncetin se popisuji v ortopedické literature.
Péce o tuto populaci pacientii z pohledu ortopeda je
komplikovana jinymi klinickymi projevy PWS.

PWS: Ortopedické problémy
http://www.pwsausa.org/syndrome/Orthopedic.htm

Martin J. Herman. Department of Orthopedic Surgery,

St. Christopher’s Hospital for Children, Erie Avenue @ Front Street, Philadelphia,

PA 19134 USA. Telefon: (215) 427-3422; fax: (215) 427-8782

uvoD

V ortopedické literatufe se popisuji muskuloskeletalni
projevy u PWS, jako je skoliéza, dysplazie kycelniho
kloubu a vadné postaveni dolnich koncetin. OvSem péce
o tuto skupinu pacientd z hlediska ortopeda je
komplikovana ostatnimi klinickymi projevy PWS.
Osteopenie, psychiatrické poruchy a snizena citlivost na
bolest se v souvislosti s PWS uvadéji casto, ale
ortopedicka literatura se o nich nezmifiuje. Autofi uvé-
déji klinicky pfehled 8leté zkuSenosti s péci o 31 paci-
entd s PWS, aby zddraznili vSechny klinické problémy,
které ovliviiuji ortopedickou léCbu.

METODY

Vysetfili jsme 31 hospitalizovanych pacienti s PWS
a prozkoumali jsme jejich starSi zdravotni dokumentaci.
Zaznamenali jsme demografické (daje, vysledky
genetickych testd, muskuloskeletalni diagnézy, psychi-
atrické diagndzy a klinické chovani pacientd. Zhodnotili
jsme vysledky radiologickych vySetieni provedenych
v pribéhu béZné klinické péce.




VVSLEDKY

Zkoumali jsme 22 muzil a 9 Zen, primérny vék byl
22 let (rozsah 8-39 let). U 18 pacientd byla potvrzena
odchylka na chromosomu 15g. Skolidza byla klinicky
zachycena u 24 z 31 pacientd a radiologicky potvrzena
u 14 z téchto 24 pacientii (45 % celkem se skolidzou)
s prdmémou primarni kfivkou 31°; tfi skolidzy byly
feSeny korzetem a 2 pacienti podstoupili spinaini fizi.
Rentgenové snimky také odhalily napfimenou kréni
lordozu a zvyraznénou cervikotorakalni kyfozu u 16
pacientli, coz je nalez, ktery dfive nebyl popsan.
Rentgen kycli, provedeny u 26 pacient(, zjistil u 2 paci-
entl (13 %) dysplézii; subluxace nebyla pozorovana.
Ctrnact pacienttl prodélalo celkem 58 fraktur a 6
pacient(i prodélalo mnohocetné fraktury (2-7 fraktur).
U 14 pacientd byla provedena kostni denzitometrie;
8 pacientdl mélo osteopenii a 4 méli osteoporézu na
zékladé stanoveni Z-skére lumbalni patefe. Dvacet Sest
pacienti mélo psychiatrickou diagnézu na ose |, jako je
porucha impulsivity (7), organicka porucha osobnosti
(6), porucha opozicniho vzdoru (5), dysthymie (4),
depresivni porucha jinak nespecifikovana (3), 2 déti
s poruchou pozornosti a hyperaktivitou (ADHD) a 2 déti
s obsedantni kompulzivni poruchou (OCD), coz je
nutkani provadét ritualy. Devét pacientd vykazovalo

sebeposkozujici chovani. Sest pacientd prodélalo
ortopedické operace s jednou vyznamnou komplikaci
(infekce patefe). LéCba zlomenin byla spojena s ¢astymi
drobnymi komplikacemi.

DISKUSE

Osteopenie, emocni nestabilita, vzdorovité chovani
a snizené vnimani bolesti jsou aspekty, které mohou
u PWS komplikovat vSechny stranky ortopedické
neoperacni i operacni lécby. OSetfujici ortoped musi
I6Cbu déti a dospélych s PWS dobfe planovat
a postupovat s opatrnosti.

(Abstrakt z Védecké konference PWSA (USA) v roce 2003
v Orlandu na Floridé)
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Pripad mladého ¢loveka s PWS, ktery se nachazel
kritickém stavu po intoxikaci vodou a vyzadoval
intenzivni péci, vyvolal diskuzi mezi lékari, kteri maji
zkusSenosti s PWS. Nize je uvedeno shrnuti jejich
poznathi.

Janalee Heinemann, vykonna reditelka

Upozornéni na intoxikaci vodou
http;//www.pwsausa.org/support/water_intoxication_alert.htm

Intoxikace vodou je zavaznym stavem, ktery mize
pacienta pfimo ohrozit na zivoté vznikem edému mozku.
Vede k ni nadmérné piti hypotonickych tekutin
(napriklad Cisté vody), které je typické pro jedince
s poruchami pfijmu potravy (tedy i s PWS), kterym si
kompenzuiji nedostatek jidla.

Dal$im mechanismem je syndrom nepfiméfené sekrece
antidiuretického hormonu (SIADH), ktery vede ke zpétné
rezorbci vody v distalnim tubulu a ohroZuje jedince
rovnéz vznikem diluéni hyponatrémie. Byva popisovan
u pacientii s poruchami v oblasti hypotalamu a hypo-

fyzy, nejéastéji po mozkovych traumatech. Pfestoze je
PWS provazen poruchou hypotalamickych funkci neni
pro néj SIADH typicky, spiSe jde o otravu vodou pfi
nekontrolovatelném piti. Proto se nedo-porucuje
zvySovat denni pfijem tekutin nad 2,5 litru, pokud neni
jedinec vystaven vysoké fyzické namaze, horkému
klimatu nebo nema horecku.

Rizikové jedince s PWS je nutné identifikovat a pfed-
chazet situacim, ve kterych by mohli byt ohrozeni.
V ramci prevence intoxikace vodou je nutné jim zabranit
v neomezeném pfistupu k vodé a pokud pijde
0 zatéZové situace spojené se ztratou tekutin (nadmérné
poceni, prijmy, apod.) je potfeba nahradit ztratu
tekutinami s obsahem minerali. Rodice a blizké okoli
pacienta véetné zdravotniho personalu by méli na tyto
situace myslet.

Varovnymi pfiznaky byva bolest hlavy, nausea, zvraceni,
tézka hyponatrémie zplsobuje kiece a koma.

NSKE SDR,.
& %,

o
www.prader-willi.cz

©, S
D &
*40gp i 5T




VASE POZNAMKY







- ANSKE SDRy, 5
¢ hN 2,
o® ay

%

o%

)
e“DER-wm.\ B

www.prader-willi.cz

Virer

2008.03.53




