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Prader-Willi syndrom je zavazné geneticky podminéné multisystémové onemocnéni. Mezi jeho typické pfiznaky patfi kromé
faciadlni dysmorfie i svalova hypotonie, porucha piijmu potravy (neprospivani s naslednou hyperfagii a obezitou) a porucha rdstu.
Uvadime kazuistiky tfi déti s Prader-Willi syndromem. U dvou z nich byla genetickd diagn6za stanovena az po druhém roce Zivota
s rozdilnym vlivem na jejich dalsi zdravotni stav, ale ani ¢asna diagnéza v dalsim pfipadé nevyloucila rozvoj extrémni obezity ve-
douci k zavazné morbidité. Cilem ¢lanku je upozornit na dalezitost v¢asné diagnostiky a zahajeni komplexni Iécby tohoto stavu,
véetné lécby rdstovym hormonem, které tak mohou vyznamné ovlivnit klinicky stav pacient(.
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Prader-Willi syndrome is a dangerous genetic multisystem disorder. It's typical symptoms include facial dysmorphia, muscle weak-
ness, growth and eating disorders (failure-to-thrive followed by polyphagia and obesity). We are presenting three case histories
of children with Prader-Willi syndrome. Two of them have been diagnosed after the second year of life, with differing impact on
their health. Early diagnosis in the third case history didn't eliminate development of extreme obesity leading to serious morbidity.
The aim of the article is to bring attention to importance of early diagnosis and initiation of complex treatment of this condition,

including growth hormone therapy that can singificantly affect the clinical condition of patients.
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Prader-Willi syndrom (PWS) je multisysté-
mové onemocnéni a je nejzndméjsi pficinou
geneticky podminéné obezity (1). Je zplsoben
poruchou exprese genl na 15. chromozomu
paternalniho plavodu. V 60% se jednd o de-
leci v oblasti 15q11-g13, v 35% o maternalni
disomii 15q a v 5% o atypickou deleci malé
¢asti 15. chromozomu. Charakteristickymi
symptomy onemocnéni jsou centralni svalova
hypotonie, neprospivéniv prvnim roce zZivota
nasledované rozvojem obezity po druhém
roce zZivota, psychomotoricka retardace, maly
vzrist, kraniofacialni dysmorfie a hypogona-
dizmus. Endokrinni péce zahrnuje substitu¢ni
|é¢bu rdstovym hormonem (RH) a pohlavnimi
hormony pro jejich kombinovany nedostatek.

Cilem préce je zdlraznit vyznam casné dia-
gno6zy onemocnéni vedouci k zahdjeni kom-
plexni multioborové péce s cilem zabranit
rozvoji excesivni obezity vedouci ke zvysené

morbidité a mortalité pacient(.

Chlapec se narodil jako 3. dité zdravym
rodi¢dm. Téhotenstvi probéhlo bez kompli-
kaci, dité se narodilo ve 41. tydnu téhotenstvi
s porodni hmotnosti 34509 a délkou 51 cm. Jiz
v novorozeneckém véku se objevily problémy
s pfijmem potravy - z prsu nesal, a i krmeni
zlahvi¢ky bylo velmi obtizné a zdlouhavé. Od
pocatku proto Spatné pfibyval na vaze, svalo-

Télesnd hmotnost v zdvisloti na véku.
Stabilizace hmotnosti po potvrzeni klinickych
symptomu PWS ve 3 letech. Pacient & 1
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va hypotonie, kterd byla patrna od narozeni,
se nelepsila. Rovnéz psychicky vyvoj probihal
opozdéné zejména v expresivni slozce reci.
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