Prader-Willi syndrom:
Podklady pro psychiatry

Nasledujici priivodce je urcen psychiatrim a psychologiim, kteti ¢eli vyzvé pecovat o
komplikované pacienty s malo zndmym stavem, Prader-Willi syndromem (PWS). Tyto materidly
jsou zaloZeny na nasi klinické zkuSenosti s krizovou intervenci za hospitalizace nebo ambulantni u
stovek piipadi osob s PWS riizného stafi.
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I. Rozmanitost PWS

PWS je disledkem delece otcovského genetického materidlu v oblasti chromozomu 15q1-q13.
Vybrané geny v PWS oblasti jsou imprintované, to znamena, ze nesou marker oznacujici
rodi¢ovsky ptivod chromozomu. Imprintované geny jsou vzdy aktivni, odpovidajici geny od
druhého rodice jsou neaktivni. Ve vétSing ptipada vychdzi genotyp PWS ze ztraty otcovskych
imprintovanych genii bud’ na zaklad¢ delece, uniparentalni maternalni disomie nebo mutace centra
imprintingu. Delece je ptiblizné tiikrat ¢astéjsi nez disomie, delece centra imprintingu nebo dalsi
mutace jsou daleko méné obvyklé. I kdyz zakladni porucha neni zndma4, vSichni jedinci s PWS trpi
riznou mirou hypotalamické dysfunkce tstici v poruchu regulace ristu, svalového tonu, pohlavniho
vyzravani, teploty, hladu/sytosti, dechové regulace, cyklu spanek-bdéni, uvédomovani si bolesti
(citlivost/lokalizace) a reakce na stres. Porucha funkce CNS ovSem neni omezena pouze na
hypothalamus, jak vyzkum tak pfiznaky poukazuji na difuznéjsi mozkové postizeni.

I1. Vyvojové priznaky

Novorozenci s PWS jsou vyrazné hypotonicti, maji slaby plac a Spatné saji. U kojencii jsou obvyklé
poruchy krmeni, které vedou k neprospivani. Batolata vykazuji celkové vyvojové opozdéni. V
predskolnim véku nebo pozdéji se zvysSuje zajem o jidlo a zacina ptibyvani na vaze. Zachvaty
vzteku se objevuji pozdéji, nez je u déti typické, a mohou byt t€zké a protrahované. Problémy s
ucenim se oziejmuji ve Skolnim véku, ¢asté jsou fonologické abnormality, pocetni obtiZe a obtiZe s
pohybovou koordinaci. VétSina déti prokazuje mirnou intelektudlni nedostatecnost. Nedostatky v
socialni ptizptisobivosti se za¢inaji projevovat u starSich skolakid. Dohled je nutny dokonce i u
nejschopnéjsich jedinct s PWS. Vyhlidky na vydéle¢né zaméstnani a nezavisly zivot jsou chabé.
Cilem v dospélosti je co nejlepsi fungovani s podporou (dopomoci). V dospélosti je hlavni pti¢inou
psychiatrickych/behavioralnich krizi ukonceni podpory jedince, ktery s podporou dobie fungoval.
Protoze tsudek je omezeny v kazdém véku bez ohledu na intelektuélni potencial, je doporuc¢eno
opatrovnictvi pro vSechny otazky tykajici se jidla, zdravotni péce, finan¢nich zalezitosti, hygieny a
bydleni.

II1. Osobnost PWS

Neékteré povahové rysy a vzorce chovani jsou u jedinci s PWS pfitomné tak casto, ze jsou chapany
jako soucast behavioralniho fenotypu. Kdyz zvazujeme psychiatrickou diagn6zu, musime tyto
znamky u pacientli s PWS povazovat za "Sum". Zmény v zavaznosti téchto symptomu jsou kli¢em k
zménam dusevniho stavu, nalady a/nebo chovani. VSechny soucésti tohoto fenotypu se zvyraziuji
pfi stresu.

Behavioralni fenotyp PWS definuje OSOBNOST PWS a odpovida DSM IV/I Diagnézy zmén
osobnosti na podkladé zdravotniho stavu (310.1). V ramci OSOBNOSTI PWS existuje pét
psychiatrickych/behavioralnich ptiznak: chovani souvisejici s jidlem, vzdorovitost, kognitivni
rigidita/nepruznost, izkost/nejistota, poskozovani ktize.



OSOBNOST PWS: PET OBLASTI .
PSYCHIATRICKYCH/BEHAVIORALNICH PRIZNAKU

Priznaky souvisejici s jidlem:

- pfejidani se normalnim jidlem

- jezeni netypického jidla (syrového, zmrazeného,
zkaZeného, krmeni pro zvitata)

- hledani jidla doma

- noéni patrani po jidle doma

- hadky a manipulace za uéelem ziskani jidla

- vymahani jidla zachvaty vzteku

- prilezitostné kradeze jidla (v obchodé, v praci, ve
Skole)

- planovani shanéni jidla v sousedstvi

- tajné nasilné ziskavani jidla (poSkozovani zamku
na skfinich, ledniéce nebo mrazéku, viamani)

- konfrontacni ziskavani jidla (uzivani slovniho
nebo fyzického nasili, agrese za Ucelem ziskani

Vzdorovitost:

- nespoluprace

- odmlouvani

- zachvaty vzteku/atlumy
- manipulace

- Ihani/konfabulace

Uzkost/nejistota:

- citlivost ke stresu

- neschopnost snaset nejistotu
- stiznosti na télesné obtize

- zavislost

jidla) - neustdlad potfeba ujistovani
- sbératelstvi a hromadéni
- afektivni reakce

Poskozovani kize (Easté, ale ne vzdy pfitomné): Kognitivni rigidita/nepruznost:
- Zlozvyk o .
pFilezitostné poSkozovani: - ulpivavé mysSleni
paZe, oblicej, kstice - obtl;e se zménami
nosni pfepazka - ritudly
trhani nehtd, zub( - selektivni zajmy (skladacky,
strhavani kize z chodidel slovni hficky)
- intenzivni, zavazné, reaktivni - zjednodu$ené mysleni, neschopnost
dloubani se pfijmout vice pohledu

- souvisejici s chronickym stresem - egocentrismus
rektum a/nebo vagina

IV. Psychiatrické vySetieni

Ziskani adekvatnich informaci: ProtoZe k psychiatrickému vySetteni pravdépodobné dojde po
behavioralni krizi, vétSinu informaci o stavajicich obtizich ziskdme od druhych osob. Pfedchozi
zdravotni a psychiatrickd anamnéza by méla byt ziskdna od rodiného pfisluSnika nebo opatrovnika.
Doprovazejici personal z chranéného bydleni, dilny nebo skoly nemusi mit iplné informace nutné k
podrobnému posouzeni.

Odebirani transakéni anamnézy: S ohledem na pacientovu zavislost na okoli, je odebrani
transak¢ni anamnézy optimalni pro objasnéni povahy, zavaznosti a délky trvani psychiatrickych
obtizi a srovnani se zménami a reakcemi okolniho prostiedi. Nabizi nejlepsi ptileZitost k odhaleni
vyvolavajicich a udrzujicich faktort, které jsou nezbytné k posouzeni dané¢ho ptipadu.
Predisponujici zdravotni faktory (genotyp, komplikace obezity, hormonalni 1é¢ba nebo dalsi
zdravotni zakroky) a rodinné faktory (rodinna psychiatricka anamnéza, narusena funkce rodiny)
ptredstavuji zaklad. Protektivni faktory jsou stejné dulezité. Znat okolnosti, za kterych pacient
nejlépe fungoval, ndm pomuze urcit miru strukturace, abychom opét doséhli maximalni funk¢énosti s
podporou.



Vyuziti semistrukturovaného rozhovoru: Rozhovor s pacientem mize byt bohatym zdrojem
klinickych informaci, pokud jsme obezndmeni s nasledujicimi limitacemi: 1) Jedinec s PWS mize
vykazovat fe€ovou poruchu omezujici receptivni nebo expresivni schopnosti; 2) intelektudlni
deficit, konkrétni mysleni a kognitivni rigidita ovlivni odpovédi na kladené otazky; 3) Pocetni
uvahy a ¢asoprostorova piedstavivost mohou byt slabsi, nez by napovidaly prokazované verbalni
schopnosti ; 4) Vzpominky na okolnosti budou pouze z pohledu dané¢ho jedince; 5) Nahled je razny,
ale tisudek a schopnost feeni problému jsou vzdy naruseny; 6) Casté jsou 17i a konfabulace (viz.
str. 5, Pfedstirané poruchy). Kviili témto skute¢nostem jsou jedinci s PWS povazvani za Spatné
vypraveéce a malokdy jsou kompetentni k podéni informovaného souhlasu bez ohledu na jejich
intelektualni schopnosti.

Zpisob rozhovoru s pacientem urcuje duvéryhodnost ziskanych klinickych dat. Prili§ strukturovany
rozhovor povede k faleSn€ pozitivnim nebo falesné negativnim informacim. Rozhovorem s
otazkami s otevienym koncem neziskdme dostate¢né informace. Nejlépe vyhovuje
semistrukturovana podoba rozhovoru, protoze poskytuje kontext informaci s moznosti vénovat se
podstatnym odpoveédim. Pokud je to mozZné, otazky by mély byt kladeny zpisobem odpovidajicim
vyvojove urovni. Jedinci s PWS maji tendenci byt sugestivni, takze posouzeni diivéryhodnosti
symptomil je nutné ovéfit, a to 1 u externich zdrojli. Ke stanoveni pesné diagnozy je nutné ujisténi
0 mife postizeni souvisejici s ptiznaky. Dotazovani ohledné nalady je u pacienti s PWS nezbytné,
ale vegetativni pfiznaky jako spanek a chut’ k jidlu jsou méné spolehlivé nez zmény z4jmi nebo
sebepéce. MéEli bychom se vyvarovat pouziti kvantitativnich §kal za ucelem posouzeni zavaznosti
ptiznakd, pokud Skaly postradaji behaviordlni vymezeni a kvalifikovana osoba nepotvrdi odpovédi.

V. Psychiatrické komorbidity
Nasledujici psychiatrické poruchy se u osob s PWS objevuji ve zvySené mifte:

- Spankové poruchy

PWS je predispozici pro spankové poruchy véetné dechovych poruch, denni spavosti a narkolepsie.
Obstruktivni spankova apnoe (OSA), ktera se objevuje behem détstvi, miize vyZadovat dovySetieni.
Nelécené dechové obtize spojené s obezitou jsou nejcastéjsi pri¢inou umrti. Posouzeni
hypoventilace spojené s obezitou vyzaduje provedeni spankové studie, miize byt ordinovana externi
pozitivni ventilace béhem spanku. Definitivnim feSenim je télesné cviceni a ztrata hmotnosti.

Denni spavost je velmi Casta ve vSech vékovych skupinach, je pfitomna jak u osob s normalni
vahou, tak u obéznich. N€kdy se u jedinci s PWS projevi tridda ptiznaki klasické narkolepsie -
denni spavost, kataplexie a spankova paralyza (v¢etné¢ hypnagogickych a hypnopompickych
halucinaci). Reaguje na typickou farmakologickou lécbu.

- Poruchy vyprazdinovani
Pomoceni a inkontinence stolice se objevuji za bdélého stavu a zfejmé souviseji s netecnosti k
potiisnéni moci nebo stolici. Je to ¢asty jev v jakémkoliv véku a mize se zhorSovat s obezitou.

- ADD a ADHD

Nepozornost, rozptylitelnost a impulzivita se mohou objevit béhem détstvi. Bézné vysetfovaci
metody mohou tyto ptiznaky ptehlédnout kviili snizené motorické ativité spojené s hypotonii a
morbidni obezitou. No¢ni hypoxie zptisobena spankovou hypoventilaci s nebo bez obstruktivni
spankové apnoe musi byt vzata v tvahu v diferencidlni diagnoze ptiznaki ADD ptitomnych u
obéznich déti a dospivajicich. ADD a ADHD u jedincti s PWS dobfte reaguji na typickou lé€ebnou
kombinaci behavioralnich, vychovnych a psychostimula¢nich zasaht.

- Disruptivni behavioralni poruchy
I kdyz jsou odmlouvani, neposlusnost a zachvaty vzteku soucésti osobnosti PWS, jejich intenzita
muZe upozornit na zvlastni diagnozu, predevsim béhem détstvi a dospivani. Piiznaky jako kradeze,



predatorni agrese, ni¢eni véci, Utéky, zakladani ohné a krutost ke zvifatiim upozorniuji na pfitomnost
poruchy chovéni. Behavioralni a eko-environmentalni intervence jsou nezbytné a umisténi do
zafizeni, které se specializuje na péci o PWS muze byt jedinym feSenim, jak ziskat kontrolu
potiebnou ke zvladnuti téchto ptiznaki. Psychotropni 1é¢ba mlize ovlivnit prah impulzivity a
vzteku.

- Uzkostné poruchy
MiiZe se objevit generalizovana uzkost, separacni tizkost a socidlni izkost, které dobfe reaguji na
behavioralni a psychofarmakologicka opatfeni.

- Obsedantné-kompulzivni porucha (OCD)

I kdyzZ jsou kognitivni rigidita, potieba strukturalizace a rutiny, sbératelstvi a hromadéni a ritualy
casté, nikterak jedince s PWS neobtézuji a klinické zkuSenosti naznacuji, Ze k nim nepocituji
nechut’. Pfiznaky OCD ve smyslu nutkani k uklizeni, pocitani a hygien¢ jsou malo Casté. Pokud
jsou piiznaky dostate¢né zavazné, aby spliovaly diagnozu OCD, budou pravdépodobné zapotiebi
zmeény v prostiedi, aby podpofily kognitivné-behavioralni terapii. MliZze byt zvazena
farmakologicka 1écba SRI, ale musime mit na mysli moZnost aktivace chovani a nalady.

- Dysthymie a deprese

Dysthymie a deprese se objevuji jako reakce na Zivotni stresové situace, naptiklad v ptipadech
odlouceni béhem vyvojového obdobi. Nizké sebevédomi se mlize objevit u jedinci, kteti dosahli
adolescence. Maly vzriist, obezita, opozdéna puberta, nedostatek socialnich zkusSenosti a
neustavajici konflikty tykajici se jidla a cvi€eni pfinaSeji stres a konflikty jen s malou Sanci na jejich
zvladnuti. Situace odluka/osamostatnéni se objevuje opét bechem mladé dospélosti s
pracovnimi/dilenskymi ptileZitostmi a mira svobody vramci spole¢nosti je omezena kvili neustalé
potiebé strukturovaného rezimu, dohledu a kontroly tykajici se ptistupu k jidlu. Psychologické
intervence mohou vylepsit kvalitu zivota u dobfe fungujicich jedinct se syndromem. Antidepresivni
medikace mize byt velmi ndpomocnd, ale davka musi byt nastavovdna pomalu a dobie
kontrolovéana z diivodu aktivace nalady.

- Bipolarni porucha

Incidence vSech typt této poruchy je vyssi, nez by se ptedpokladalo, a proto miize naznacovat
predispozici u osob s PWS. Jedinci s disomii jsou nachylInéjsi k bipolarni poruse 1. typu a incidence
se muze zvySovat s vékem. Jak je vySe uvedeno, deprese je velmi Castd a aktivace nalady
antidepresivy mize byt prvnim naznakem cyklické poruchy. Bipolarni porucha 1. a 2. typu byla
pozorovana napii¢ vyvojovou Skdlou. Spusténi poruchy se mize odehrat 1 v prvni dekadé. Priznaky
se pohybuji od pravé bipolarni poruchy s psychotickou depresi nebo ménii k nepsychotickym
projeviim s chronickou drazdivosti a nestalosti nalady. U nékterych pacienta se projevuji rychlé
cykly néalad. U mlad$ich déti mohou mit projevy podobu vyrazného disruptivniho chovéni a
drazdivosti. Podezieni na juvenilni manii bychom také méli ziskat pti chabé odpovédi na
environmentalni a behavioralni terapii, nebo kdyz se objevi behavioralni aktivace v souvislosti se
stimulancii. Psychotické ptiznaky jsou €asté a musi byt posouzeny s ohledem na vyvojovy vék
jedince. Napomocné mohou byt stabilizatory nalady v obvyklém davkovani. Atypicka neuroleptika
mohou zvysit terapeutickou u€innost, zejména jsou-li ptitomny psychotické piiznaky.

- Psychoza

U PWS existuje zvySend incidence psychoz. VétSinou jde ale o manifestaci bipolarni poruchy. Ke
spusténi mize dojit béhem détstvi vétSinou v souvislosti s vyznamnym stresorem, ktery predchéazi
zméndm chovani. Nekteti pacienti nemuseji byt schopni vyjadrit bludné mysleni nebo popsat
halucinace. Stres zifejmé hraje hlavni roli v ptivodu téchto symptomu. Nékteii pacienti byli
psychoticti béhem reaktivniho smutku nebo jiného vyznamného stresoru a symptomy odeznély,
kdyz se prostfedi stabilizovalo.



Incidence schizofrenie neni u PWS zvysena.

- Vyvojové poruchy uceni

I kdyz rozloZeni intelektualnich schopnosti sleduje normalni kiivku, vétSina jedincti s PWS ma
mirné mentélni opozdéni. Siroka variabilita byla zaznamenéna u uéebnich styld, jazykovych a
zrakove percepcnich dovednosti a schopnosti fesit nonverbalni problémy. Poruchy vyjadfovani a
preryvana fec jsou u déti Casté a neziidka pretrvavaji do dospélosti. I kdyz schopnost fesit rébusy
byva dobie vyvinuta u mnoha déti, jsou pozorovany nedostatky v nonverbalnim uceni, jako je
pragmaticka feCova porucha, dysgrafie a dyskalkulie. ObtiZe s pochopenim spole¢enskych okolnosti

mohou byt zdrojem problematického chovani u jinak dobte fungujicich jedincti.

- Poruchy autistického spektra

V o¢ich nezkuSeného klinika mohou pacienti s PWS spliiovat kriteria pro pervazivni vyvojové
poruchy kviili omezenym zajmim (v ptipade Ze dosdhnou podoby nevSednich schopnosti),
problémiim se socialni komunikaci a kognitivni rigidité. Hypotonie mize vyustit v motorickou
neobratnost. PfestoZze mohou mit pragmatickou fecovou poruchu, ulpivavé mysleni a dokonce
stereotypy, nepostradaji spoleCenské zajmy, touhu "zapadnout" a zachovalou mentélni kapacitu,
ktera je nezbytna pro vynalézavost v ziskavani jidla, lhani a manipulacich.

- Impulzivni poruchy

Zavazné utoky a destruktivni chovani jsou u jedincii s PWS vzacné. Podle definice neodpovida
stupen agrese vyvolavajici udalosti. Po udalosti se objevuje unava a vyc¢itky, nebo jedinec
neustupné trva na tom, ze jeho chovani je ospravedlnitelné.

- Impulzivni poruchy, NS

Tato diagn6za nalezi pacientiim, u kterych je poskozovani kiize zdvazné a vyustilo do zdravotnich
komplikaci. K pteruseni cyklického poSkozovani mohou byt nezbytné specialné vyvinuté
behavioralni programy, nutné byvaji i mechanické zabrany a topickd medikamentozni 1é€ba.

- Pfedstirané poruchy

Pacienti s PWS typicky 1zou, aby se dostali z nesndzi. Lzou, aby manipulovali ostatnimi (kvili
jidlu), a nekteti jsou ve vytackach velmi vynalézavi. Jsou schopni si vymyslet nepodlozené
zavislosti, milostné zapletky, volat tistovou linku s faleSnymi ozndmenimi s ohromuyjici
uveétitelnosti. Neékteti jedinci navodili okolnosti za icelem piijeti do nemocnice. Navzdory obecné
nespolupraci nachazeji uspokojeni, jsou-li subjektem 1écebnych procedur. Stejné tak vyhledavaji
medikament6zni 1éCbu, kterd ovSem nesouvisi se zavislosti na lécich. Osoby s PWS mohou byt také
velmi rezistentni vici zméndm v 1é¢bé. Mohou si stéZovat na bolest, aby se vyhnuli praci nebo
cviceni. Zaroveit mohou byt kvili porusenému vnimani bolesti pfehlédnuta zranéni. VeSkera
zdravotni posouzeni za Uicelem diferencidlni diagnostiky musi byt provadéna nepiimo za spoluprace
zevnich zdrojl za icelem maximalni pfesnosti a minimalizace faleSné€ pozitivnich znamek pfii
vySetfeni. Popirani omezenych schopnosti odpovédnosti za vlastni ¢iny miize nékdy hranicit s
bludy.

VI. Péce

Kontrola prostiedi

Zakladni symptomy OSOBNOSTI PWS jsou zvladany cestou environmentalniho programu, ktery
se nazyva Zakladni plan. Sestava z Denniho rozvrhu, Zabezpeceni jidla a Povinného cviceni.
Vzdorovité chovani je piekondvano vyuzitim behaviordlnich intervenci, které jsou pfidany k
Zakladnimu planu v odstupniované intenzité podle zavaznosti disruptivniho chovani.

Denni rozvrh je ptimocaré uspotfadani dennich aktivit véetné kazdodennich aktivit (Activities of
Daily Living, ADLs), €asu na jidlo, cvi€eni, pracovnich a Skolnich ¢innosti, domacich praci,



odpocinku a volnoc€asovych aktivit. Je cilen na syndromické vzorce chovani souvisejici s kognitivni
rigiditou a precitlivélosti ke stresu. Denni rozvrh je vzdy vyvéSen, napomaha tak hladkému pribéhu
dne.

ZABEZPECENI JIDLA je dalsi zakladni soudasti ke zvladani chovéni ve vztahu k jidlu, které je
soudasti syndromu. ZABEZPECENI] JIDLA je definovano jako dostupnost bezpeéné a vyzivové
adekvatni stravy a zaji§téni piijatelné stravy spoleéensky piijatelnou cestou. ZABEZPECENI
JIDLA u PWS nenechava pochyby, kdy se objevi jidlo a kdy bude podavano, nenechava nadgji na
ziskani néceho odlisného, nez bylo pldnovano, a nepfinasi zklamani spojené s faleSnym
o¢ekavanim. ZABEZPECENI JIDLA je dosahovano zamezenim piistupu k jidlu ve viech
prostfedich, dohlizenim nad pfistupem k jidlu ve vSech prostiedich, vyvéSenim ¢asu jidel a
jidleni¢ku a zacvikem viech ¢lentt tymu. Pokud jedinec s PWS zakousi program ZABEZPECENI
JIDLA, to znamena z4dné pochyby, zadna nadéje, zadné zklamani ve vztahu k jidlu, dostavi se
typicky obecné zlep$eni chovani. Z tohoto dtivodu zistava ZABEZPECENI JIDLA zékladnim
kamenem péce o PWS pted zvazovanim zavedeni behavioralnich opatieni a medikace.

Behavioralni opatreni

Behavioralni IéCebné strategie jsou nepostradatelnym nastrojem pro uspésny lécebny plan.
Nepodminéné posilovani (Non-Contingent Reinforcement, NCR) je zprostfedkovani posilovani
nezavisle na individudlni reakci. Je to dulezity nastroj k nastoleni dobrého vztahu. Podminéné
posilovani je zaloZeno na posilovani v zavislosi na individualni odpovédi. Je dilezitym prostredkem
k formovani Zadouciho chovani. Vyhasnuti, selektivni pozornost, pochvala a rozdilné posilovani
ruzného chovani jsou piiklady podminéného posilovani. Pochvala je mozna u veskerého Zadouciho
chovani, zejména u toho, které¢ usnadnuje prabeh dne, jako je v€asné plnéni ASLs, péce o
zevngjSek, cvicebni Gsili, socidlni dovednosti, dodrzovani pravidel a nafizeni, a chovani v souladu s
cili Ié¢by. Hospodafteni s Zetony/poukéazkami funguje dobie jako strukturovany systém piinadsejici
podminénou odménu. Bude nezbytné formulovat pravidla a o¢ekdvané chovani, vymezit odmény
(zetony) za naplnéné ocekavani a definovat cenu a podminky ztraty odmény (Zetonit), pokud
nebude dosazeno chténych vysledkd.

Poskozovani kize neni projevem OCD a nereaguje na 1é€bu SRI. V nékterych ptipadech byl popsan
pozitivni u¢inek topiramatu a naltrexonu. Je znamo, ze dokonce 1 u zdvazného poskozovani toto
chovani samovoln¢ odeznélo, v jinych piipadech miiZe trvat roky se zdvaznymi zdravotnimi
komplikacemi nebo bez nich. Behavioralni programy mohou toto chovani nékdy posilit, pokud na
n¢j piilis upozornuji. Odmeny za "neposkozovani se" jsou obecné netcinné. Vyjednanim zvlastni
odmény byli pacienti motivovani, aby nechali zahojit poranéné misto. Vyhasnuti je vyuzivano ke
zvladnuti stereotypniho poskozovani pomoci dvou prosttedkl: 1) malé pozornosti a 2)
mechanickych piekazek, které chovani zabrani. Nizka pozornost je cilena na poskozovani kize,
dokud neni dosaZeno zhojeni, dokonce oSetfovani ma byt poskytovano s minimalnimi
emociondlnimi projevy. Na pretrvavajici oteviené rany funguji dobie mechanické prekazky
(obvazy) a chemické prekazky (polysporinova mast), které pferusi nezadouci chovani a mize se
dostavit tzdrava. Nékteii pacienti vyzaduji mechanické bariéry a ¢astou (pokud je to nutné i kazdou
hodinu) aplikaci mastné antibiotické masti, coz u¢inn¢ snizuje schopnost se poskozovat. M¢ly by
byt udrzovany kratké nehty. Pacienti pfizniveé reaguji také na podminéné odmeénovani spoluprace
tykajici se ochrannych obvazli nebo noSeni pal¢aki na noc. Jeden pacient dosahl rychlého zhojeni
noSenim zdravotnich puncochact, které chranily poranéni na nohou. Jini pacienti se proskrabali
sadrovym krunyfem, aby se mohly poskozovat. Dohled a kontrola z okolniho prosttedi jsou
zékladem pro zmenSeni rozsahu poSkozeni, 1 kdyz dané chovani bude pravdépodobné pokracovat.
Programy smyslov¢ integrace jsou zkouSeny s piiznivou odezvou, pokud je stimulus provadén s
vysokou ¢etnosti.

Rektalni nebo vaginalni poSkozovani je nespecifickou znamkou stresu, neni to pfiznak
hypersexualniho chovani nebo sexualni zavislosti. ZlepSuje se se zvladanim stresu z okolniho



prostiedi, [é€bou jinych psychiatrickych ptiznakii nebo feSenim osobnich konflikt. Pokud toto
chovani neni rozpoznano, miize vést ke zbytecnym Iékatskym zakroktim, které maji vySettit pticinu
rektalniho nebo vaginalniho krvéaceni.

Psychologické terapie

Vyuzitelnost a efektivita psychologickych intervenci zévisi pln€ na verbalnich a intelektualnich
schopnostech jedince. Dobfe fungujici jedinci s PWS se trapi ztratou "normélniho" Zivota.
Uvédomuji si, ze moznost byt nezavisly je u nich omezena a ze mnohé¢ Zivotni cile sdilené s jejich
vrstevniky se nikdy nenaplni. BéZn¢ radostné spolecenské a rodinné udélosti, jako jsou promoce,
svatby a narozeni ditéte, mohou byt pfipominkou nedosazitelnych Zivotnich milnikl pro dobte
fungujiciho jedince s PWS a ptfedchazeji dysforickou reakci. Tyto situacni krize mohou byt feSeny
pomoci psychoterapie s danym jedincem a jeho rodinou.

Podporou pro htife fungujici jedince, ktefi maji jen minimalni vhled, by méla byt individualni
terapie zamétfena na problémy "tady a ted™, napt. jak minimalizovat stres, jak zvySit schopnost
vyporadavat se s rliznymi situacemi a zlepSit zapojeni se do denniho rozvrhu a jeho dodrZovani.
Jedinci mohou byt doporuceny strategie a zplisoby relaxace (progresivni svalova relaxace (PMR),
hluboké dychani, vizualni piedstavivost), zvladani vzteku, feSeni spolecenskych problémi a nacvik
socidlnich dovednosti, které jsou opakované u€eny a nacvicovany, vptadany to tkaniva Zakladniho
planu a realizovany pobidkami, pfipominkami a dozorem.

Psychotropni medikace

Uziti medikace beze zmén v prostfedi bude patrné neefektivni. Vybér psychotropni medikace je
stejny jako u béZnych pacienti, je odvozena od psychiatrické diagnézy, nikoliv od diagndézy PWS.
Neexistuje "pilulka proti Prader-Willi". Odpovéd’ na 1é€bu je individualni stejné jako u normalni
populace. ProtoZze mnoho pacienti s PWS nikdy nedosahne pubertalniho stadia, jejich
metabolismus muze zlstat na prepubertalni rovni. Berte to v tvahu, kdyz piedepisujete davky a
rezim uzivani.

Pokusy o potlaceni chuti k jidlu Iéky byly netuspesné. latrogenni 1€kova stimulace chuti k jidlu
Pokud je zaveden Zakladni plan, nemaji narkoleptika, atypicka narkoleptika, valproova kyselina ani
lithium znatelny efekt na stravovaci chovani.

SRI u mnoha pacientt zptsobilo aktivaci ndlady, coz zpusobilo zhorSeni sebekontroly chovani a u
citlivych pacientii dokonce psychozu. Tyto nezaddouci u€inky se mohou objevit po ptivodné dobré
odpovédi na 1écbu SRI, ktera vede 1¢kate ke zvySeni davky namisto rozpoznani rozvoje
nezadouciho Uc¢inku. Jini pacienti s depresi nebo pravymi piiznaky OCD byli uspésné a bez
komplikaci touto skupinou 1€kl 1éceni.

Stabilizatory néalady jsou up&$né vyuzivany v 1écbe poruch nalady a u impulzivnich poruch.
Valproat a lithium jsou v klasickém davkovani dobfe snaseny. Karbamazepin a oxkarbazepin musi
byt pouzivany s rozvahou kvili zvySenému riziku hyponatremie. Pacienti s PWS n¢kdy pozivaji
velké objemy ochucenych napojti (v€etné nekalorickych napoji) nebo dokonce vody a jsou tim
nachylnéjsi k hyponatremii nez pacienti bez PWS. Malé davky topiramatu jsou vyuZivany u
poskozovani klize. Vyssi davky, které jsou typicky uzivany ke kontrole nalady a impulzivnich
poruch jsou spojeny s renalni tubularni acidozou, jez vede k vylucovani kalcia, coz dale zhorSuje
nachylnost k osteopordze u osob s PWS. Atypicka neuroleptika musi byt vyuzivana s opatrnosti. S
uspéchem jsou pouzivana k zvladani psychoz, zavaznych impulzivnich poruch a projevil bipolarni
poruchy. Nizky svalovy tonus a hypotonie spojené s PWS ale mohou ztizit odhaleni ptiznaka
extrapyramidalniho syndromu (EPS). Sourava chiize, ztrata s chiizi spojen¢ho souhybu pazi,
oslabeni afektivnich projevl bez znamek zvysSeného tonu, pfiznaku ozubeného kola nebo tfesu jsou
Casto pozorované piiznaky EPS. I kdyZ neurolepticky maligni syndrom nebyl dodnes zaznamenan,
télesna teplota neni spolehlivym prostiedkem k jeho posouzeni kviili hypotalamickym
abnormalitdm u PWS. ZvySené riziko hyponatrémie bylo jizZ zminéno.



Kod
100

91
90
81
80
71
70
61
60
51
50
41
40
31
30
21
20
11
10

Skila obecného posouzeni fungovani (GAF) u PWS

Vyborné funguje v Siroké Skéle Einnosti; drzi své Zivotni problémy pevné v rukou; je vyhledavan
ostatnimi pro své pfednosti; bez pfiznak.

Z4dné nebo minimalni pHiznaky; dobfe funguje ve viech oblastech; zajimé se a je zapojen do
girokého spektra aktivit; spoleCensky uZite¢ny; spokojeny se Zivotem; mé jen kaZzdodenni problémy.

Pokud jsou pfitomné pfiznaky, pak jen jako oCekdvana a pfechodnd reakce na psychosocidlni stres;
jen mimné naruSené fungovéni ve spoleCnosti, v praci a ve $kole.

Neékteré nezdvazné pfiznaky (napf. depresivni ndlada, mirnd nespavost, denni spavost) NEBO né&jaké
obtiZze ve fungovani ve spole¢nosti, zamé&stnani nebo 8kole (napf. problémy se zmé&nami, hadavost,
kradeZe v domécnosti), ale ma smysluplné z4jmy a &innosti.

Stfedné zdvazné pifznaky (napf. nestdlost ndlady, zabihava fe¢, vztekani) NEBO stfedné zdvazné
poruchy ve fungovéni ve spole&enosti, praci nebo Skole (napf. nespoluprace, tlumy, §ikanovéani
(agresor i ob&t), sbératelstvi a hromadéni, lhani nebo smlouvani o jidlo).

Zivainé pHiznaky (napf. sebevrazedné mysSlenky, kognitivni rigidita a zédchvaty vzteku, kradeni jidla
mimo domov) NEBO zévazné poskozené fungovéni ve spolecnosti, praci nebo 8kole (napf. mirné
poskozovani kiZe, vztek s agresivnim a destruktivnim chovanim).

Porusené vyhodnocovéni skute¢nosti a komunikace (napf. vypravi evidentni 1Zi, velika$ské myslenky,
vola tisfiovou linku) NEBO zdvaZné narufeni v nékolika oblastech jako je $kola, rodina, price (napf.
zrafiovani malych zvifat, poskozovani klize vyZadujici 16€bu, neustaly dohled).

Chovéni je ovlivnéno bludy a halucinacemi nebo je zdvaZné narulena komunikace a dsudek (napf.
néchylnost k erotomanii, Sokujici chovéni, zlistiva cely den v posteli, atikd s domova, bere si auto na
spanilé jizdy, je vylouden ze §koly).

Hrozi ubliZeni sobé& nebo okoli (napf. sebettoky s noZzem & nizkami & Gtoky na ostatni, poskozovéni
okoli rekta, konfrontaéni krddeZe jidla, vyhledavani jidla vede k tloustnutf) NEBO $patnd hygiena
(napt. rozmazava vykaly, nepfijatelné vykondvéni velké i malé potfeby) NEBO zmateni,

Neustéle nebezpedi ubliZeni sobé ¢i okoli (napf. zdvaZné podkozovani kiiZe, nieni véci, zdraz,
suicidilni chovani, vrazedné chovani, zakladani ohng&) NEBO neschopnost sebepéce (napf. zlstavad v
posteli, mo¢i a klf do postele, odmita jidlo, vyZaduje neustalou pééi).




ZABEZPECENI JIDLA pro PWS

Nejistota tykajici se jidla pfispiva k prejidani, Spatné vyzivé a obezité.
ZABEZPECENI JIDLA je definovano jako pfipravena dostupnost bezpecné a
cestou. Principy ZABEZPECENI JIDLA jsou:

* Zadné pochyby, kdy se objevi jidlo a kdy bude podavano.

* Zadna nadéje na ziskani néceho odlisného, nez bylo planovano.

Zde jsou nékteré z cest, jak dosahnout ZABEZPECENI JIDLA:

1) Zabezpeceni pristupu k jidlu v kazdém prostfedi tim, Ze:

a) kontrolujeme pristup k: _ -
: i) IedJnici, n?razél?u a spizi Méjtf: plan .

ii) prodejnim automattim Osoba, ktera potfebuje
iii) penézdm z.::lbezpecevm Jld'|a, by

b) zamezime spontannimu pfistupu ke stravovani | Mikdy neméla byt
i) Zadné svacinky na prani yystavenq vkontatctuvs
i) Zadné jidlo ponechané venku };’k'?"r:;éag;gnb{ :z(rjz?;i,i
iii) Zadné ,povolené” jidlo &i napoje vigstnich dietnich paffeb.

iv) naprosta kontrola porci

v) pfedbalena dochucovadla
Néktefi jedinci potfebuji vSechna tato

2) Dohlizet na konfrontaci s jidlem: opatreni, jini jen néktera z nich.

a) v obchodech
b) béhem pfipravy jidla a v dobé jidla
c) béhem zvlastnich pfilezitosti (narozeninové oslavy, sezénni svatky, atd.)

d) pfi jidle ve spole¢nosti
i) zajistit jidleni listek dopfedu a rozhodnout se, co objednat
i) rauty jsou obecn& mimo limity, pokud je to nevyhnutelné, talif by

mél byt pfipraven druhou osobou
3) Vyveésit rozvrh jidel.
4) Vyvésit rozvrh jidel a jidelniCek.

5) Pokud je to nezbytné s ohledem na zvySena ofekavani a Gzkost, vyhybat se
mistam a spole¢enskym situacim spojenym s nadbytkem jidla.



Zakladni symptomy PWS: PoSkozovani kuze

Poskozovani kuize jako zlozvyk

- PFlIeZItostne poskozovani
paze, oblicej, kstice
nosni prepazka
otrhavani nehtové kizicky
vytrhovani neht a zubu
strhavani kuZe z chodidel

g

Poskozovani kuzZe jako reakce na stres

- Dloubani se

- Poskozovani v rektalni nebo vaginaini oblasti
- Casto vede k lékafskému vy3etfeni

Eko-environmentalni
opatreni

Kontrolované prostredi

- Zhustény denni

- Denni rozvrh

program <4 - Zabezpedeni jidla
akdtivity - Povinné cviceni
volny ¢as - Dohled
- Intenzivné&jSi NCR - Nepodminéné posilovani
(NCR)

- Malé emocionalni reakce
- Vycvieny tym

Impulzivni
porucha, NS

4—'[

Zvyseny dohled

l

y

Behavioralni terapie |
- Selektivni pozornost

- Posilovani jiného chovani (DRO)

zameéstnané ruce

Behavioralni terapie |l
- Vyhasnutl
obvazy
mala pozornost
Casta aplikace
antibiotické masti

]

Terapie praci

Senzoricka integrace
- Nepodminéna

- Naplanovana

- Casta

- Casové omezena

- Pod dohledem

Zvladani uzkosti

(Vyporadani se

s fizenim druhou

osobou; danym

scenafem/podnéty)

- Terapeuticka relaxace

- Kontrolované dychani

- PMR

- Rizené predstavy

- Hledani socialni
podpory

Farmakoterapie
- Lithium

- Beta blokatory

- SRI

- Benzodiazepiny

- Naltrexon




Zakladni symptomy PWS: Disruptivni chovani

ADHD (Typicky
bez hyperaktivity)

-

Opozice/vzdor
- Nespoluprace

- Zachvaty vzteku

- Utlumy

- Odmitani zmén

- Hadavost

Kontrolované
prostiedi:

. - Denni rozvrh

| - Zabezpedeni jidla
i - Povinné cviceni

. - Dohled

. - Nepodminéné posilovani
. - Malé emocionalni reakce
. = VycviCeny tym

Nekontrolované

chovani
- Impulzivita
- Agrese
- Kradeze jidla
- Niceni véci
- Sebeposkozovani

Kc')qn[t[vnl('e t?ehaworalnj terapie: Bezpe&né
- Tréning socialnich dovednosti tfadi
— (zkouSenych podle scénafe, podle narazek prostredi
- Zvladani vzteku (konkrétni)
- Sugestivni relaxace
—
Zvladani chovani: Y
p-| Pobidky/odmény:
- g:;avisjlaloéekévané chovani Prahova medikace:
:Po;}ﬁ‘?gr W - Alfa adrenergni agonisti
v Podmifiovant: s e
— Selektivni : R + Lithium, Valproat
éeba | Sekiiporenosl | Ay neureti
psychostimulancii | | Hodnota odezvy
- PFestavky




Zakladni symptom PWS: Excesivni denni spavost

Obézni BMI > 30

Neobézni BMI < 30

'

' :

UBYTEK
HMOTNOSTI!

Zhodnotit Iékovou toxicitu

Vice denniho
cviceni

Dozorovana
dechova cviceni

l

Spankova studie
Restriktivni/obstruktivni
hypoventilace pfi obezité

|

CPAP nebo BIPAP

Podle doporu&eni
(vyvarovat se podani O2
bez externiho dychaciho
pristroje). Pouzit
behavioralni desenzitizaci
ke zlepseni spoluprace.

Kontrolované
prostredi

- Denni rozvrh

- Zabezpeceni jidla
- Povinné cviceni
- Dohled

- Nepodminéné posilovani |

(NCR)

- Malé emocionalni reakce |

- Vycvigeny tym

v

Vice denniho
cviceni

Dozorovana
dechova cviceni

i

Eko-environmentalni
opatreni

- ZvySena napli denniho
rozvrhu
aktivity
omezeny pasivni
volny ¢as
- IntenzivnéjSi NCR

Spankova studie
R/O OSAa
narkolepsie

Farmakoterapie:

- Stimulancia
- Modafinil
- Tricyklicka antidepresiva




Zakladni symptomy PWS: Nestabilita nalady

Nestabilita nalady

v

Kontrolované prostredi:

Dohled

Zabezpeceni jidla

Vycviceny tym

Denni rozvrh
Nepodminéné posilovani
Mala emotivni reakce
Povinna cviceni

Deprese

v

Dysthymie

'

N\

Psychoterapie

Antidepresiva:
- SR
- Bupropion

|

 J

Aktivace nalady |t

Snizeni/pferuseni
aktivujici
farmakoterapie

Pri psychotickych
pfiznacich pfidat:
- Atypicka
neuroleptika
- Stabilizatory nalady
Lithium
Lamictal

Hypomanie

Stabilizator nalady

BEZPECNE PROSTREDI

Manie

v

Stabilizatory nalady:
- Lithium

- Oxcarbazepin *

- Carbamazepin *

- Valproat

- Clonazepam

Atypicka
neuroleptika *

* pozor na zvySené riziko hyponatremie




Zakladni symptomy PWS: Kognitivni rigidita a uzkost

Uzkost/nejistota

- Citlivost ke stresu

- Stiznosti na télesné obtize

- Zavislost

- Neschopnost snaset nejistotu
- VyZadovani ujisténi

- Sbératelstvi a hromadéni

Kognitivni rigidita/nepruZnost
- Ulpivavé mysleni
- Repetetivni innosti
- Obtizné pfijimani zmén
- Selektivni zajmy
- Narusena soudnost
- Zjednodusené mysleni

- Egocentrismus - Afektivni labilita
- Kontrolované prostfedi = |jzkostna porucha:
OCD (typicky 5 - Denni rozvrh . | Generalizovana
bez nahledu) | - Zabezpedeni jidla _ | Separaéni
. - Povinné cviceni ""—5 - Fébie
.- Dohled . |- Autistického spektra

- Poststresova

. - Nepodminéné posilovani (NCR)
| - Malé emotivni reakce -

- Vycvigeny tym

e

Kognitivni behavioralni terapie:
- Naucéené prerusni cestou
rozptyleni
adaptivniho dniku/vyhnuti se

| / -
- Kognitivni restrukturalizace
(pro pecovatele...)
X Expozice
v Trénink zvladani uzkosti TR
, (Vyporadani se s fizenim druhou Anxiolyticka
SRI medikace osobou; danym scenarem/podnéty) medikace:
+ augmentace - Terapeuticka relaxace _ Alfa adrenergni
- Kontrolované dychani agonisti
¢ - PMR - Beta blokatory
- Rizené predstavy -SRI
Hlidat aktivace - Hledani socialni podpory - Benzodiazepiny
nalady! (trénink socialnich dovednosti)
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ZABEZPECENI JIDLA: Kontrolni seznam pro rodinu

ZADNE POCHYBNOSTI
M¢ dité ma vyveseny jidelni¢ek. Vzdycky vi, co bude k pfistimu jidlu.
Mg¢ dité si obéd do skoly/prace bere s sebou.
Mé dité je malokdy zklamané ohledné jidla. Vzdycky dostane, co o¢ekava. ©
Mé¢ dité nékdy ostatni poucuje ohledné své diety. ©
Me¢ dite doptedu dobte vi, kdy dostatne pamlsek. Neexistuje zadné prekvapeni.
M¢ dité nikdy nedostava pamlsky neplanovang.
Mé dité se jen vzacné pta, co bude k jidlu. Vi to pfedem. ©
Mé dité vi, kdy jsou béhem dne planovana jidla. ©
Nikdy mému ditéti nevyhrozuji, Ze se jidlo opozdi ¢i zméni.

Mg¢ dité ma do jidelni¢ku zakomponované nekalorické pamlsky.
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M¢ dité€ vi, ze pokud je normalni jidelnic¢ek néjak naruSen, mize vzdy pocitat se stejnou

nahradou.

ZADNA NADEJE
Mg¢ dit€¢ nema volny pfistup k jinému nekalorickém jidlu ¢i napoji, nez je voda.
Béhem piipravy jidla je dozorem nad mym ditétem s PWS povéten jiny ¢len rodiny.
Moje dité se vzacné hada/vzteka ohledné jidla. ©
KdyZ jdeme na raut do restaurace nebo na party, mé dité vi, Ze mu budu pfipravovat talif ja.
M¢ dit€¢ ma nekoho, kdo s nim bude ve skole/v praci po Cas obéda.
M¢ dit€ nespravuje své vlastni penize.
V této chvili neni v mém domé Zadné nezamcené jidlo.

(Pokud vim) Mé¢ dité neukradlo zadné jidlo navic v poslednich dvou tydnech. ©
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Maéme plan pro kazdou mimotadnou prilezitost a moje dit€ jej zna s dostatenym

pfedstihem.

v I kdyz mé dité zna a oeka svou dietu, vim, Ze nemohu spoléhat na to, Ze se v tomto ohledu
o0 sebe spravné postara. ©

v M¢ dit¢ si nikdy nenandava samo na talif.

v" Pokud jime mimo domov, nebo si objednavame z venku, mame vZzdy jidelni listek v
ptredstihu, takze mé dité doptedu presné vi, co si mize objednat.

v' Mi ptibuzni a sousedé nikdy mému ditéti nenabizeji jidlo. Uspé$né jsem jim vysvétlil/a,

pro¢ to nesmi nikdy udélat. ©

© = znameni Gspéchu. Kdyz je mate vSechny, Vase zabezpeceni jidla je uplné.
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ZABEZPECENI JIDLA: Kontrolni seznam pro $kolu/v praci

ZADNE POCHYBNOSTI
Tento student/pracovnik ma vyvéseny jidelni¢ek. Vzdy vi, co bude mit k pfistimu jidlu.

Tento student/pracovnik si ptinasi jidlo z domova.

Tento student/pracovnik je jen vzacné zklaman ohledné jidla. VZzdy dostane ptesné to, co
predpoklada. ©

Tento student/pracovnik nas obc¢as opravuje ohledné své diety. ©

Tento student/pracovnik dobfe dopfedu vi, kdy dostane pamlsek. Neexistuje zadné
piekvapeni.

Tento student/pracovnik vi, Ze pokud je zména v normalnim jidelni¢ku, mtize vzdy pocitat
se stejnou ndhradou.

Tento student/pracovnik se jen vzacné pta, co bude k jidlu. Vi to doptedu. ©

Tento student/pracovnik zna kazdy den svlij denni pléan.

Tento student/pracovnik vi, kdy jsou béhem dne naplanovana jeho jidla.

ZADNA NADEJE
Tomuto studentovi/pracovnikovi neni nikdy nabizeno jidlo, které neni napldnovano a
objasnéno jeho rodinou nebo chranénym bydlenim.
Nikdy tomuto studentovi/pracovnikovi nevyhrozuji zménou ¢i zpozdénim jidla.
Tento student/pracovnik ma ve svém jidelnicku zavedeny také nekalorické pamlsky.
Tento student/pracovnik neméd volny pfistup k jinému nekalorickému jidlu a népoji, nez je
voda.
Tento student/pracovnik se malokdy hada ohledn¢ jidla. ©
Pro tohoto studenta/pracovnika je uréen nékdo, kdo je s nim po dobu jeho obéda ve skole/v
praci.
Tento student/pracovnik nema pftilezitost se dostat k jidlu béhem piechodl nebo piejezdi. Je
na n¢j trvale dohlizeno, nebo je jidlo mimo jeho dosah.
V této chvili se nezamcené jidlo nenachazi nikde, kam ma tento student/pracovnik ptistup.
Tento student/pracovnik nema pfistup k penéziim ani prodejnim automatiim.
Mame specialni plan pro prilezitost narozeninovych a svatecnich oslav a tento
student/pracovnik jej zna s dostate¢nym predstihem.
Prestoze tento student/pracovnik zna a ocekéava svou dietu, cely tym chape, ze mu nelze
duvétovat ohledné sebezabezpeceni v otazce jidla. ©
Tomuto studentovi/pracovnikovi se nepodaftilo ispésné ukrast jidlo v poslednich dvou
tydnech. ©
Ostatni studenti/pracovnici védi, Ze tomuto studentovi/pracovnikovi nemaji nabizet jidlo.
Nas tym jim vysvétlil, pro¢ to nikdy nesméji udélat. ©
Nas tym nikdy nepouziva pamlsky jako neplanovanou odménu.

© = znameni Gspéchu. Pokud mate vSechny, vaSe zabezpeceni jidla je tplné.



