Patii mezi vzacnéjsi genetické vady, a proto neni toto onemocnéni prili§ znamé. ZjednoduSené
se da Fict, Ze lidé s timto syndromem maji problémy s mensim vzriistem, pohlavnim vyvojem
a mimo jiné i chorobnym prejidanim.

Péce o dité s Prader-Willi syndromem (PWS) je sice narocnéjsi nez o dité zdravé, ale s pomoci
moderni [éEby je dnes mozné témto détem fadu piiznaki a potizi zmirnit. Pro jejich spravné
prospivani, rist a zaclenéni do spolecnosti je ale pfedevsim dulezita trpéliva a disledné vychova.

DIAGNOSTIKA

Pti¢inou PWS je geneticka vada - porucha 15. chromozomu, ktera se vyskytuje ptiblizné u 1 z 15
000 narozenych déti. Zjistit se dd pomoci genetickych testidl. Syndrom Prader-Willi je mozné
diagnostikovat uz béhem te€hotenstvi, a to specidlnim genetickym vySetfenim plodové vody nebo
vzorku placenty.

TYPICKE PRIZNAKY

* hypotonie - nenormdlni snizeni svalového napéti po narozeni a v kojeneckém véku *
hypogonadismus - nedostate¢ny vyvoj pohlavnich organi, Spatny pubertalni vyvoj * obezita -
nadvaha zpisobena neovladatelnou chuti k jidlu a piejidanim * problémy s u¢enim, porucha
emocniho a socialniho vyvoje, nizky vzrist, spavost * charakteristicky vzhled - predstavuji oci ve
tvaru mandle, protahla hlava, izké ¢elo, trojuhelnikovy tvar horniho rtu a malé ruce a nohy *
sniZena svalova sila a problémy s koordinaci pohybii a rovnovahou * podprimérna inteligence -
zatimco prumérné 1Q v celé populaci je 100, vétsina lidi s PWS se pohybuje okolo hodnoty IQ 70 *
slabsi pigmentace kiiZe, vlast a o¢i K dal$im pfiznaklim patii naptiklad mensi pohyb plodu v



déloze, poruchy zraku, vyssi prah bolesti, porucha termoregulace apod.

Typickym rysem pro PWS je drobné sebeposkozovani - §tipani do kiize, okusovani kiize kolem
nehtl, vytrhavani vlast apod.

PROJEVY ONEMOCNENI

Porodni délka 1 hmotnost déti s PWS mutiZe byt o néco nizsi nez u ostatnich. Novorozenci s PWS
jsou slabi a mléko saji jen slab& nebo viibec. Prvni dny po porodu byva nutné dodéavat jim potravu
zaludec¢ni sondou, zacatky kojeni byvaji jen malokdy bezproblémové, protoze déti nemaji nékolik
prvnich mésict zajem o krmeni, placou tiSe a vétSinu dne prospi. U chlapeckti mize byt napadny
malo vyvinuty genital. Psychosomaticky vyvoj, tedy pocatek sezeni, stani, chozeni a mluventi je
opozdény, vétSina déti s PWS vsak tyto dovednosti zvladne nejpozdéji do péti let véku. Pohybovy
vyvoj je nutné kontrolovat ve spolupraci s détskym neurologem a svaly posilovat specialnim
cvicenim pod odbornym dohledem. Svalova hypotonie se béhem prvniho roku ¢astecné upravi a
zrychluje se 1 pohybovy vyvoj. Ustupuji 1 problémy s krmenim a dité zac¢ina postupné vyrovnavat
svou hmotnost. Po druhém roce véku se dokoncuje i jeho pohybovy vyvoj, mezi 2. a 3. rokem uz
bezpecné chodi. Vyvoj feci mize byt také o néco opozdény a poruchy vyslovnosti si Casto vyzadaji
péci logopeda. V tomto véku se zacina objevovat charakteristicky pfiznak neustalého hladu. Pokud
neni disledné dodrzovan dietni rezim a dit€¢ nema dostatek pohybu, velmi rychle pfibyva na vaze.

LECBA

Vzhledem k tomu, ze PWS je disledkem genetické poruchy, nemtize byt zcela vylécen. V dnesni
dob¢ vsak uz existuje fada moznosti, jak nekteré piiznaky zmirnit nebo zcela odstranit a vyrazné tak
zivot lidi s PWS zlepsit. Soucasti terapie je krom¢ medikament6zni 1é¢by také zvladani svalové
slabosti a poruch vyzivy u kojenct, 1é¢ba nedostatku pohlavnich hormonti, 1é¢ba obezity a nizkého
vzristu, sledovani vyvoje patete a prevence vzniku skoliozy, terapie poruch chovani. Nékdy jsou
nutné i chirurgické zakroky - naptiklad 1écba komplikaci obezity a pozdé diagnostikovanych
btisnich ptihod (v disledku zvyseného prahu pro bolest a zvraceni), 1écba nesestouplych varlat u
chlapct, korekce skolidzy €i odstranéni nosni mandle nebo krénich mandli u pacientii se spankovou
apnoi (zastavami dechu).

Dilezitou slozkou medikamentdzni 1€Cby je nahrada chybéjicich hormont. V poslednich dvou
desetiletich se zacal i u téchto déti uzivat ristovy hormon a dnes je uz jednozna¢né prokéazano, ze
dokaze nejen vyznamné urychlit riist, ale 1 pfiznivé ovlivnit abnormalni télesné slozeni (snizit podil
télesného tuku a naopak zvysit svalovou hmotu), zvysit télesnou i dusevni ¢innost. Ristovy hormon
je détem s PWS podavan ve formé dennich podkoznich injekei (ty jsou prakticky nebolestive)
pomoci specidlniho aplikacniho pera. U déti s PWS je navic porusena hormonélni regulace na
urovni hypotalamu, ktera vede ke snizené nebo Gpln€ chybéjici Cinnosti jejich pohlavnich zlaz.
Proto v dob¢ ocekavaného pocatku puberty nedojde k typickym télesnym zménam. Chybéjici
pohlavni hormony je mozné nahradit piislusnymi léky a diky nim je mozné chybé&jici pohlavni zrani
dokonale navodit a udrzet.



BOJUJEME O KAZDY KROK

To, zZe neni vSechno uplné v poradku, tusila pani Sylvie Kubcova, maminka dnes osmileté Klarky, uz
béhem tehotenstvi: ,, Myslim, zZe jsem od zacatku védeéla, Ze je ,,néco* Spatné, byla jsem uzkostna a
plna obav, ackoli se viastné nic neobvyklého nedélo. Az ke konci téehotenstvi byla Kldarka mensi,
mdlo pribyvala, méla jsem malé bricho, malo pohybu... ale vSechny vysledky bézné provadenych
sceeningovych testii byly v poradku. Prader-Willi se vSak musi zjistit az specialnim vySetienim,
které se prenatalné déla jen pri vazném podezieni na tento syndrom. Od té doby vsak vérim, zZe
existuje materska intuice, ja jsem opravdu tusila, Zze s miminkem neni vSe v poradku. Porod mi
vyvolavali, protoze se i po terminu nic nedélo a miminko uz neprospivalo. Po narozeni (2950 g, 48
cm) kricela, méla dobré Apgar skore a ja jsem moc chtéla uvérit, ze vse dobre dopadlo, a Ze jsem se
se svymi predtuchami spletla. No vydrzelo mi to 2 dny... Klara nepila, nebudila se, byla
hypotonicka, vitbec neplakala, vypadala jako neziva panenka...

PO STANOVENI DIAGNOZY SE MI ULEVILO

,,Obdobi, nez jsme se dozvedeli diagnozu, bylo pro mé osobné asi nejhorsi, nicilo me, Ze nevim, co
Jji je, ani jak ji pomoct. Ve tirech mésicich ji poprveé vysly Spatné odbéry, a proto jsme byli s
podezienim na metabolickou chorobu odeslani k vysetieni na Détskou kliniku VEN. Tam jsme se
setkali s pani doc. MUDr. Houstkovou, coz pro nas bylo velice zdsadni setkani. Jako prvni vyslovila
podezieni na PWS, byly provedeny odbéry. Na potvrzeni jsme sice cekali dlouho, vysledky byly az
kdyz byl Klare rok, ja jsem si vsak doma na internetu nasla informace o PWS a védéla jsem, Ze to je
ono. Klarka méla vsechny priznaky, byla uplné typicka. Paradoxné se mi ulevilo, uz jsem zacala mit
predstavu o tom, co nas ceka. Klara neuméla sat, kojeni vitbec neslo, asi tri mésice jsem ji krmila
odstrikanym materskym mlékem, zvladli jsme to bez zaludecni sondy, ale byla to dost hriiza. Déti s



PWS jsou totiz v prvnim roce tak hypotonické a apatické, Ze je s krmenim vzdycky potiz. Porad pri
krmeni usinala, ja jsem ji budila, v dobé, kdy ostatni deti pily 100 - 150 ml, Klara vypila stezi 50
ml, kazdé krmeni trvalo nejmin hodinu, v noci jsem si narizovala budik, ona se na krmeni vitbec
nebudila, ale kupodivu docela pribyvala. V roce vazila 8,30 kg. “

MELI JSME DOMA PANENKU

., Pohybovy vyvoj byl opozdeny, pretacet na brisko se zacala v sedmi mésicich, plazit v roce, chodit
az ve dvou letech. Celou dobu jsme cvicili, hlavné Vojtovu metodu. Ke konci prvniho roku ale
udelala velky pokrok, konecné s ni zacal byt kontakt, uméla ukazat, jak je velika, paci-paci, uméla
Fict nékolik slovicek, vétsinou tedy citoslovci, haf, bac apod. Ze vseho jsme méli velikou radost,
protoze prvniho piilroku bylo, jako bychom méli doma panenku. Potom to najednou byla mila
holcicka, ktera az na to, Ze se vyvijela pomaleji, byla uplné bezproblémova. Vse se zacalo zase
komplikovat az kolem ctvrtého roku, kdy se zacala vic a vic zajimat o jidlo, zacala byt extréemnée
tvrdohlava, zacaly se objevovat zachvaty vzteku... S tim vsim v ruzné mire bojujeme dodnes.
Odmalinka jsme néekolikrat denné cvicili Vojtovu metodu, byly to dostihy mezi krmenim a cvicenim.
Pozdéji jsme Klaru zacali nutit vic chodit, byl to ale velky boj, nechtéla se hnout z kocarku, slo to
hrozné pomalu a v podstaté i dnes bojujeme o kazdy krok, ktery udeéla. Uci se jezdit na kole, nekolik
let jsme chodili na plavani, ted’ ma ale obdobi, kdy stavkuje a nechce, tak si davame pauzu a
zkusime to znovu. Moc rada chodi na hipoterapii, ke zviratium ma velky vztah. Tak se nam taky
podarilo ji trochu ,,rozchodit“, rada vodi asistencniho psa Brita. Hodné na tom porad pracujeme,
mame celd rodina radi turistiku, zatim je to tak, ze délka vyletu je omezena tim, co nam Klara
ujde.

NIKDE NESMI LEZET JiDLO

,, Riistovym hormonem zacala byt Klara lécena v necelych 2 letech.

Zahy nato zacala chodit, pribylo ji svalové hmoty, zlepsila se i Fec¢, myslim, Ze to jednoznacné
prispélo i k urychlent jejiho vyvoje.

vvvvvv

cm a i nas boj s obezitou a pohybovou nechuti by byl jisté o hodné tezsi. Ted pri lécbé a pri
dodrzovani diety byste nepoznali, Ze je to dité tolik ohrozené rozvojem obezity a s tim spojenymi
komplikacemi (cukrovka, hypertenze apod.).

Ten prerod z ditete, které ji velice Spatné, do ditete, které sni na co prijde, se odehrava pomérné
postupne. Myslim, Ze ke zlomu u nas doslo kolem ctvrtého roku. Do té doby snédla jen to, co jsme ji
dali, potom jsme ji uz museli zacit velmi omezovat a taky hlidat. Klara by snédla vsechno a v
Jjakémkoli mnozZstvi, pocit sytosti neznd.

S vyjimkou palivych veci a nekteré zeleniny ma rada uplné vsechno.

V soucasné dobé mame zamky na spizi i na lednici, nikde nesmi lezet jidlo, Klara najde vsechno, co
neni pod zamkem. V podstaté kazdou noc chodi do kuchyné hledat, jestli jsme na néco nezapomneli,
nepohrdne ani syrovymi bramborami. Pri sestavovani jejiho jidelnicku dodrzujeme zasady zdravé
vyzivy, pét jidel denné, nic mezi tim, nepridavat, Zadné sladké napoje ani sladkosti, omezujeme tuky
a cukry, kalorie ted’ uz moc nepocitame. Drzime se zajetého jidelnicku. Porad ale resime, nakolik
omezovat i nase zdravé déti, které samozirejmé obcas chtéji pridat jidlo, nebo maji chut na
cokoladu, coz se Klare Spatné vysvétluje...

LECBA JE CASOVE NAROCNA

,, Pravidelné chodime na endokrinologii, logopedii, do specidlniho pedagogického centra, na
psychologii, kde je sledovano, jak pokracuje jeji vyvoj a co pro to udélat, chodi cvicit na



rehabilitaci, md ocni vadu, takze k ocnimu, nyni jsme jesté absolvovali grafomotoricky kurz, protoze
Klara se v zari chysta do skoly. Snazime se, aby méla néjaké konicky, takze chodi na keramiku a na
hipoterapii. Casové je to opravdu ndarocné. Na ndastup Klary do $koly se pripravujeme asi jako
vSichni rodice, jen nase obavy jsou asi vétsi. Klarka bude integrovand v normalni skole s
asistentem. Hlavné zacatek bude urcité pro vsechny hodné teézky. Klara vyZaduje stdle své ritualy,
nemd rada zmény rutiny, obtizné si zvyka na nové lidi i prostredi, a to vSechno je s ndastupem do
nové Skoly spojeno. Meli jsme ale stésti na uzasné profesionaly, kteri jsou nam oporou. Mné osobné
asi nejvic pomaha mij muz, védomi, Ze jsme na vse dva, babicky, které jsou obcas ochotné zaskocit,
kdyz nam to zacne preriistat pres hlavu a take pratele, kteri nam ziistali i presto, ze mame dite,
které mluvi patnact hodin denné, obcas sebou prasti vzteky o zem, kdyz nedostane pridano k obédu,
které kazdy vylet zkrati na polovinu a které jim v nestrezené chvili vytahne néco z lednicky... Také
mi hodné pomohlo setkani se stejné postizenymi rodinami ve sdruzeni rodicii a pratel deti s PWS.
Nasli jsme tam nové pratele, kteri resi stejné problémy, jako my, vime, Ze v tom nejsme sami. “

Foniatricka péce

Vyvoj teci déti s Prader-Willi syndromem je nejen Casoveé opozdény, ale je aberantni, tzn. na vSech
jazykovych urovnich se objevuji poruchy: déti maji mensi slovni zasobu, trpi poruchou vnimani
podobné znéjicich slov, které se lisi jen jednim fonémem, slova, ktera tvoti, maji nepfesnou
slabikovou strukturu (zdmeény, presmyky slabik, redukce délky viceslabicnych vyrazl), maji obtize
s gramatickou strukturou slov, resp. s jejich uzitim, (poruchy sklofiovani, ¢asovani...), maji obtize s
gramatickou stavbou vét, poruchy slovosledu - jejich projev je jednoduchy, pouzivaji kratké véty,
mén¢ souvéti, nevypraveji, maji obtize s déjovym vyjadienim a posloupnosti, s vyjadfenim napf.
pfi¢innych vztaht -tyto obtiZe ptetrvavaji do vyssiho Skolniho véku (vyjadiuji se prevazné
zkratkovité, jednoduse). Celkovée je charakter fe¢i podobny feci déti s vyvojovou dysfazii.
Vzhledem ke svalové hypotonii mivaji déti obtiZe i s motorikou mluvidel: vdznou koordina¢ni
pohyby, obtiZe ¢ini motorika rtil (slabé sevieni) -realizace nékterych hlasek je pak setfend. V hlase
byva oteviena rhinofonie, déti mohou mit hypotonii svali mékkého patra, proud vzduchu pak unika
do nosu. ZlepsSeni zalezi na spravné rehabilitaci feci - provadi se na odd. klinické logopedie. Idealni
je péce od 3 let a dlouhodoba. MoZnosti edukace feci jsou vyrazné ovlivnéné trovni a rozloZzenim
rozumovych schopnosti - pravidelna spolupréace s odd. klinické psychologie, resp. specialnim
pedagogickym centrem je diilezitd. K testovani feci déti se pouziva fada testli zaméfenych na
percepci feci 1 expresi. Je nutnd 1 specidlni pedagogickd péce - veétSinou navstévuji specidlni tiidy
nebo $koly s individualnim studijnim programem.

DALSI INFORMACE:

Obcanské sdruzeni pro Prader-Willi syndrom
Tel: 271 742 380

www.prader-willi.cz
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