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Ostateczne rozpoznanie (wg ICD-10):

ROZPOZNANIE: Zespit Pradera-Willi'ego.
Opls udzielonego Swiadczenia (obajmuje wykonanie badania): porada ganelyczna + kompleksowe badanie genetyczne
Wskazdwki dia lekarza kierujgcogo (1. w zakresie diagnostyki, 2.w zakresie farmakolerapii, 3.Inne)

Do Poradni Genetycznej zostala przystana krew noworodka z hipotonig oraz hipotrofig celem
wykonania badan genetycznych i podejrzenie zespolu Pradera-Williego. Dziecko bylo
hospitalizowane po urodzeniu z powodu hipotonii, braku odruchu ssania w oddziale Patologii
Noworodka w Opolu, skad krew zostala przystana na badania cytogenetyczne.

U dziecka wykonano badanie cytogenetyczne, gdzie stwierdzono prawidlowy kariotyp zefiski.
Ze wzgledu na charakterystyczny fenotyp oraz kliniczne podejrzenie PWS, poszerzono diagnostyke o
badanie FISH (fluorescencyjna hybrydyzacja in situ) w kierunku zespolu Prader-Willi wykazujac
mikrodelecjg badanego regionu (vide W}fﬂlﬁ badania). Do Poradni Genetycznej powinno zosta¢
skierowane dziecko wraz z rodzicami (tel rej. 71-784 12 33 ze skierowaniami od lekarza pierwszego
kontaktu)
Biorac pod uwage caloS¢ wywiadu chorobowego oraz wykonane badania diagnostyczne u
dziecka Wysoczarska rozpoznaje sie zespot Prader-Willi,

Zespdl Prader-Willi jest genetycznie uwarunkowang chorobg wystepujaca z czestoscig 1:25
tys., powodowang utratg funkcjl gendw ziokalizowanych w regionie q11q13 chromosomu 15
pochodzenia ojcowskiego (pietnowanie rodzicielskie). Objawy kliniczne oraz historia naturalna
zespolu jest bardzo charakterystyczna. W okresie niemowlecym gldwnymi objawami sa: hipotonia,
niechg¢ do ssania i zaburzenia polykania oraz hipotrofia, senno$¢, zaburzenia termoregulacii,
zaburzenia w rozwoju psychoruchowym. Istnieje mozliwos¢ pojawienia sig nocnych bezdechdw
zaréwno we wczesnym jak i péZniejszym okresie. Od okolo 12 m.z. wiotkos¢ sie zmniejsza, pojawia
sie nadmierny apetyt z Zarlocznoscig wiacznie oraz w konsekwencji - otylos¢. Nadwaga moze siegad
az do 100-200% i jest jednym ze stalych objawdw zespolu w naturalnym przebiegu choroby (otytosci
mozna zapobiec dzieki odpowiednim formom rehabilitacji, fizjoterapii, psychoterapii i leczeniu
hormonem wzrostu). Dzieci wykazuja obsesje na punkcie jedzenia (zaburzona czynno$é
podwzgérza), pbZniej (od okoto 3-5 roku zycia) pojawiajq sie zaburzenia zachowania (zaburzenia
adaptacyjne, niedojrzalos¢ emocjonalna). Dzieci te sg upare, moga pojawi sie natrgtne przymusowe
czynnosci (np.: skubanie strupdw), podniesiony jest prég odczuwania bélu. Rozwdj umyslowy dzieci z
zespoltem Prader-Willi jest opéZniony, ale indywidualnie zmienny, moze ksztaltowad sie na rGznym
poziomie, zaleznie od wsparcia i akceptacji rodziny i bliskich, odpowiedniej opieki psychologiczne] i
pedagogicznej, mozliwosci kontaktu z réwiesnikami. Poczatek mowy jest opdZniony, nastopnie mogg
wystepowac zaburzenia w artykulacji. U obu pici obserwuje sie hipogonadyzm oraz niedorozwdj
narzgddw piciowych bedacy przyczyna nieplodnosci. Dzieci z zespolem Prader-Willi sq niskorosie (w
90%), majg przewaznie jasng karnacje oraz jasne wiosy, ponadto mogq wykazywac niezwyklg
recznosé w ukladami puzzli. Dostepna wiedza na temat zespotu Prader-Willi jest na tyle rozlegla, ze
nie ma mozliwosci przedstawienia jej w tej poradzie.

Zaleca sie kontrolng wizyte w Poradni Genetycznej po wypisaniu dziecka ze szpitala. Dzieci z
zespotem Prader-Willi wymagajq wielospecjalistycznej opieki (giéwnie pediatry, endokrynologa - w
przysziosci mozliwe leczenie hormonem wzrostu), Lena powinien takze zostaé pod stalg opieka

neurologiczng i rehabilitacyjng. W poZniejszym okresie Zycia wskazana jest opieka psychologiczna,
logopedyczna i dietetyczna, profilaktyczne dzialanie zapobiegajgce otylosci oraz jej powaznym Qe
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powikianiom oraz dziatanie przeciwcukrzycowe. Ponadto dziecko wymaga okresowego badania
okulistycznego oraz okresowej kontroli ogélnopediatrycznej.

Ryzyko powtdrzenia sig choroby u kolejnego dziecka zostanie ocenione po wykonaniu u
rodzic6w probanta badania cytogenetycznego. Matka dziecka powinna zoslac skierowana do Poradni
Genetycznej w kazdej kolejnej cigzy, w 10-13 tygodniu cigzy celem opracowania optymalnego
schematu badar prenatalnych.

Lena jest dzieckiem wymagajacym intensywnej rehabilitacii i wielu konsultacji
specjalistycznych oraz stalej troski i opieki, jego rodzicom przystuguje zasilek pielegnacyjny.

W Polsce dzialaja stowarzyszenia na rzecz dzieci z zaburzeniami genetycznymi.

Polskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom Zespolem Prader-Williego, Warszawa, 01-863, ul.
Jasnorzewska 9/10, tel. 509 438 659; www.prader-willi.pl, e-mail: biuro@prader-willi.pl
. Stowarzyszenie Na Rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi GEN, Poznaii
Os.Jagiellofiskie 5/13 tel 061- 879 90 42; 052 - 585 36 70; www.akson.org;
Stowarzyszenie_gen@poczta.onet.pl lub gen@poczta.onet.pl;

Adres internetowy, gdzie mozna znalez¢ wigcej informacii dla rodzicdw dziecka z zespolem
Prader-Willi: www.ibb.waw.pl“ptgc. Ponadto na zyczenie rodzicow zostanie udzielona informacja
dotyczaca stowarzyszen wsplerajgcych rodziny i pacjentdw z rozpoznanym zespolem w innych
krajach (www.ipws0.0rg, WWW.pWSausa.org, www.pwsa-uk.demon.co.uk). Dostepne jest takze
opracowanie opisujace zespol Prader-Willi przygotowane dla rodzicow i opiekundw dzieci. Ponadto
polecamy zbidr ksigzek dla nauczycieli i rodzicow dzieci z zaburzeniami rozwoju Oficyny

Wydawniczej IMPULS (www.impulsoficyna.com.pl).

yCZne dalszeqo postgpowania
1. wymaga dalszego leczenia w poradni.........
2. nle wymaga aktualnie laczenia w poradni specjalistyczngl..........
3. wydano skierowanie na hospitalizacig®
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