velmi $patné jedla a nepfibyvala na hmotnosti,
Vv prvnim roce véku méfila 75 cm (0 SDS) a va-
zila 8,3kg (-1,25 SDS), hmotnostné vyskovy
pomér byl na 9. percentilu, klinicky stav se
zlepsil vdruhém roce Zivota. Byla v péci oftal-
mologa pro astigmatismus a hypermetropii.

Ve 3 letech véku byla divka odeslana k vy-
Setfeni na specializované endokrinologické
pracovisté. Vykazovala typicky fenotyp s dys-
morfnimi znaky v obliceji, kiiZze a adnexa byla
hypopigmentovana, ruce a chodidla drobna
a uzka, svalstvo bylo hypotrofické, a pravé za-
¢ala sama chodit. Méfila 92 cm (-1,2 SDS) a pfi
hmotnosti 16 kg (BMI 19kg/m? hmotnostné
vyskovy pomér 98. percentil) jiz patfila do pas-
ma obéznich déti. Byla malého vzrlstu vzhle-
dem k rodicovské predikci (-1,5 SDS). Rodi¢iim
bylo doporuceno zahdjeni péce nutricniho
terapeuta vzhledem k jiz pfitomné obezité,
a také byla doporucena lé¢ba rdstovym hor-
monem. Rodice tento navrh neakceptovali.

V necelych 9 letech (134 cm (0 SDS), 79 kg,
(BMI 44 kg/m?) byla poprvé vysetfena orto-
pedem pro velmi téZkou skolidzu, kterd vedla
k bolestem v lumbalni krajiné a omezovala
div¢inu chizi. Doporucené operacni feseni
skoliézy rodice opakované odmitli, konzer-
vativni pfistup byl negativné ovlivnén trvajici
svalovou hypotonii, narlistajici obezitou a tim
i omezenou fyzickou aktivitou.

O rok pozdéji byla pfijata na chirurgické
oddéleni pro bolesti bficha pfi zanétu mo-
¢ovych cest. V této dobé jiz vazila asi 95 kg
(>5 SDS). Stav se zkomplikoval infekci hor-
nich cest dychacich s horeckou, ktera vedla
k multiorgdnovému selhani (kardidlni, rendini
a respiracni), vyzadujicimu intenzivni [é¢bu
vcetné 10 dnd umélé plicni ventilace a vice
nez 30denni oxygenoterapie. Po této epizodé
se jeji klinicky stav vyznamné zhorsil, prestala
chodit a zacala byt zavisla na invalidnim vo-
ziku. Pfestala také dochazet do Skoly a doma
zacala probihatirehabilitacni péce, coZz ome-
zilo dojisté miry jeji u¢inek. Nyni ve véku 12 let
méfi divka 148 cm (-1 SDS) a vazi 109 kg (BMI
49,8kg/m?, >5 SDS), pfi chronické restrikeni
ventila¢ni poruse je klidové dusna, je schopna
s oporou se postavit a ujit nékolik kroku. Je
pIné zavisla na péci rodica. Dle laboratornich
vysSetieni ma znamky nedostatku rdstového
hormonu a parciadlniho nedostatku pohlav-
nich hormond, je pfitomna hyperinzulinemie
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Télesnd hmotnost v zdavislosti na véku.

PRADER-WILLI SYNDROM V KAZUISTIKACH

Pomér télesné hmotnosti k vysce.
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s inzulinovou rezistenci a hyperlipoproteine-
mii. Rentgenové vysetieni zapésti odpovida
kostnimu véku 14 let, coz svédci pro uzavér
epifyzéarnich rdstovych $térbin a léc¢ba rasto-

vym hormonem jiZ neni indikovana.

Prader-Willi syndrom je geneticky pod-
minéné multisystémové onemocnéni, s cet-
nymi fyzickymi, mentélnimi a behavioralnimi
problémy. Symptomy onemocnéni se méni
s vékem a mohou se individualné rliznit. Mezi
zadsadni priznaky patfi svalovéa hypotonie, po-
ruchy rlistu a poruchy pfijmu potravy, které
nazorné demonstruji vyse uvedené kazuistiky.

Nejcastéjsiindikaci ke genetickému vyset-
feni s naslednym potvrzenim PWS je centrdini
svalova hypotonie v novorozeneckém a koje-
neckému véku, ktera se projevuje poruchou
saciho reflexu a $patnym sanim ditéte. K po-
souzeni indikace genetického vysetieni byl
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vytvoren skoérovaci systém, ktery je uveden
v tabulce ¢. 1. Indikaci ke genetickému vyset-
feni spliuji déti do 3 let véku, které dosahnou
alespon 5 bodd, z toho 4 ze skupiny hlavnich
piiznakd, a déti ve véku nad 3 roky, které do-
sdhnou minimalné 8 bodd, z toho 5 v hlavni
je obezita vedouci k rozvoji kardiovaskular-
ni a respira¢ni morbidity a mortality. Rozvoj
obezity mé dvé faze. Nejprve se jedna o Spatny
pfijem jidla a neprospivani v prvnim roce Zivo-
ta, pak se hmotnost zacne zlepsSovat a kolem
druhého roku Zivota se objevi velka chut k jidlu
atrvaly hlad spojeny s pocitem nenasycenosti
vedouci k rozvoji extrémni obezity. U nékte-
rych pacientd v obdobi dospivani nebo v do-
spélosti pocit sytosti nastoupi a narlist obezity
se zastavi. Prevence rozvoje zédvazné obezity
je zasadni ve strategii péce o pacienty s PWS,
obzvlasté kdyz jejich psychické nastaveni
zhorsuje compliance pfi dodrZzovani energe-

Skdrovaci schéma k indikaci genetického vysetieni u Prader-Willi syndromu

Velka kritéria: 1 bod

Problémy s krmenim vyZzadujici specidini techniky

ret (min. 3 znaky)

Hyperfagie a obsese jidlem

Novorozeneckd a kojeneckd centréini svalova hypotonie, Spatné sani

Rychlé prirtstky na vaze prekracujici 2 percentilové padsma mezi 1. a 6. rokem Zivota
Typicky vzhled: dolichocefalie, Uzké celo a oblicej, mandlové oci, doll stocené Ustni koutky, Uzky horni

Hypogonadismus: nesestoupla varlata, hypoplazie zevniho genitalu u obou pohlavi, opozdéné puberta
Mirna az stfedni mentalni retardace, poruchy uceni

Mala kritéria: 0,5 bodu

Porucha spanku, spdnkova apnoe

Malé postava vzhledem ke genetické dispozici
Malé ruce a chodidla

Uzké ruce

O¢nivada

Vazké sliny

Poruchy feci a vyslovnosti

Sebeposkozovani

Hypopigmentace

Malé pohyby plodu intrauterinné, letargie ditéte, slaby pla¢ ustupujici s vékem ditéte
Typické poruchy chovénti: zachvaty vzteku, nasilné vybuchy, obsesivné kompulzivni chovéni, hadavost, ma-
nipulativni, negativistické, argumentujici nebo majetnické chovaniyvytrvalost, Ihani a krddeze (min. 5 znakd)
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