PRADER-WILLI SYNDROM V KAZUISTIKACH

Z dlivodu centralni hypotonie bylo jiz na no-
vorozeneckém oddéleni zahajeno genetické
vysetfenis vysledkem normadlni muzsky karyo-
typ, CGH array byl negativni, nebyla potvrzena
ani spinalni svalova atrofie (SMA).

V 2 letech a 4 mésicich, po pfedchozi pro-
vedené oboustranné orchidopexi, byl odeslan
urologem k endokrinologickému vysetieni.
V prubéhu tohoto vysetieni bylo zjisténo, ze
v prvnim roce véku méfil 72 cm (1,6 SDS), vazil
7,7 kg (-2,8 SDS, hmotnostné vyskovy pomér
5. percentil), po druhém roce zivota se viak
dle maminky dobfe ,rozjedl” a zacal pfibyvat
na vaze. Hmotnost stoupla na 14,5 kg a hmot-
nostné vyskovy pomeér byl na 94. percentilu,
jeho rust se ale nezlepsil -92,5cm (-1,6 SDS)
a vyska zaostavala proti ocekavanému rlistu
dle rodic¢li o 1,5 SDS. Fenotypické rysy od-
povidaly PWS — mandlové oci, dolt stocené
ustni koutky, uzké celo a oblicej, drobné ruce
a chodidla. Klinické podezieni na diagnézu
PWS vysvétlilo rodicdm mnohé problémy,
kterymi dité trpélo a pro rodinu bylo impul-
zem v dodrzovani doporucenych rezimovych,
stravovacich a pohybovych opatfeni. Ve véku
3leta 2 mésicl byla diagndza PWS definitivné
potvrzena geneticky ndlezem maternalni diso-
mie na 15. chromozomu. Vzhledem k poruse
rdstu byla zahajena Iéc¢ba rlistovym hormo-
nem, coz spolec¢né s jiz provedenou Upravou
zivotospravy vedlo ke zlepSeni télesné vysky
a zlepseni vyzivového stavu ditété jesté pred
rozvojem vyznamné obezity. Ve véku 7 let ma
chlapec primérnou vysku 125,2 cm (-0,1 SDS),
vézi 24 kg (BMI 15,6 kg/m? hmotnostné vysko-
vy pomér 50. percentil)a mél by nastoupit do
1. tfidy. Chlapec vykazuje mirné autistické rysy,
ma stéle s problémy s rozvojem feci, spontan-
né téméf nemluvi a jen jednoslovné odpovida

na otazky. Trpi primarni no¢ni enurézou.

Chlapecek se narodil ze 3. gravidity (mat-
ka hypotyreoza, otec polindza), ve 12. tydnu
byla provedena amniocentéza pro pozitivni
biochemicky skrinink, vysledek ale nepotvrdil
chromozomalni poruchu. Téhotenstvi bylo
ukonc¢eno planovanym cisafskym fezem ve
38. tydnu pro intrauterinni hypotrofii plodu.
Novorozenec byl maly na svij gestacni vék
s parametry 19509 a 46cm (<-2 SDS), po
porodu nebyl kfisen, asymptomatickd popo-

rodni hypoglykemie byla zvladnuta ¢asnym
pfikrmem. K prsu se nepfisal, nesal ani z lahve
avyzadoval krmeni nazogastrickou sondou az
do véku témér ti mésicd. V domacim prostiedi
se jevil dle matky jako velmi klidné dité, nadéle
u né&j progredovala centralni svalovd hypo-
tonie a opozdoval se psychicky i motoricky
vyvoj. Pro trvajici problémy s krmenim jen
pomalu pfibyval na vaze.V prvnim roce véku
méfil 70,6 cm (-2 SDS), vazil 7,7 kg (-2,5 SDS),
pomér hmotnosti k vysce byl na 15. percentilu.
Z dlivodu centralni svalové hypotonie bylo
zahdjeno genetické vysetieni také jiz v no-
vorozeneckém véku. Byl potvrzen muzsky
karyotyp a vylou¢eny mikrodele¢ni syndro-
my (v¢etné delece u PWS) a SMA. Chlapecek
prodélal v batolecim véku oboustrannou or-
chidopexi a pro rozvoj alergického bronchi-
alniho astmatu byla nutnd lé¢ba inhala¢nimi
kortikosteroidy od tfi let Zivota. K endokrino-
logickému vysetfeni byl odeslan ve 3,5 letech
pro nadvahu. Rozhovorem s maminkou bylo
zjisténo, zZe pfijem jidla se po prvnim roce Zi-
vota zlepsil a kolem druhého roku véku zacal
chlapec pfibyvat na vaze. Pfi antropometric-
kém vysetieni byla zjisténa mald vyska 93,7 cm
(-1,5 SDS) a vyznamna obezita (BMI 22,2 kg/m?,
+4,2 SDS), hmotnost 19,6 kg (> 2,5 SD) a hmot-
nostné vyskovy pomér nad 99. percentilem,
jeho vyska soucasné zaostévala proti ocekdva-
né vysce dle rodi¢li o 1 SDS. Klinicky byly pfi-
tomné znamky facialni dysmorfie — napadné
uzké celo a oblicej, mandlové odi s epikanty,
dolli stocené ustni koutky, dale genua valga,
chlapecky genital mél napadné hypoplastické
skrotum i penis. Vzhledem k jednoznaéné pfi-
tomnym klinickym symptomutm PWS byl ode-
slan k dalsimu genetickému vysetieni, které
potvrdilo maternalni disomii na 15. chromozo-
mu. V dobé genetického potvrzeni diagnézy
byly chlapeckovi 4 roky a vazil 23 kg pti vysce
100,2cm (-1,3 SDS), BMI 22,9kg/m? (> 5 SDS).
Rodi¢tim byla doporu¢ena komplexni Gprava
Zivotospravy a byla zahajena lécba rlstovym
hormonem. Situaci v péci o chlapce dosud
komplikuji stale zhorsuijici se psychické problé-
my. Chlapec se dozaduje jidla kfikem, pla¢em
i vztekem a pfi komplikované situaci v rodiné
je mu nakonec ¢asto vyhovéno. Dodrzovani
stravovaciho a pohybového rezimu je epizo-
dické a stfidaji se obdobi stabilizace hmotnosti
s rychlymi hmotnostnimi pfirdstky. Nyni je
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Télesnd hmotnost v zdvislosti na véku do
zahdjeni lécby RH. Pacient & 2
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Pomér télesné hmotnosti k vysce do za-
hdjeni lécby RH. Pacient ¢. 2
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schopen skolni dochazky s asistentkou, chodi
do 2. tidy ZS. P¥i vysce 141,5cm (0,8 SDS) vézi
55kg (>2,5 SDS) a je stéle obézni (BMI 27 kg/
m? +4,3 SDS), hmotnostné vy$kovy pomér jen
nad 99. percentilem.

Hol¢i¢ka se narodila z nekomplikované
gravidity ve 41. tydnu téhotenstvi a s porodni
hmotnosti 2550 g byla ke svému gestac¢nimu
véku mala (-2,3 SDS). Uz pfi porodu byla di-
venka hypotonicka, jeji Apgar skére bylo 3-7-9
bodU. Svalova hypotonie neustupovala ani
v daldich dnech Zivota, novorozenec nemél
dostatecné vyvinut saci reflex a pomalu zacal
pit z lahve az ve tfech tydnech Zivota.

Pro svalovou hypotonii byla v péci dét-
ského neurologa, z jehoz podnétu bylo ve 3
mésicich Zivota indikovano genetické vysetre-
ni, které potvrdilo deleci na 15. chromozomu
odpovidajici PWS.

Dalsi klinicky vyvoj byl typicky - domino-
valainadale svalova hypotonie a zpomalovéni

psychického vyvoje. V prvnich mésicich Zivota
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