Ce este sindromul Prader — Willi?
O anomalie a cromozomului 15

Incidenta in populatie: 1 : 12.000 pind la 1: 15.000
(ambele sexe, toate rasele)

Caracteristici majore: tonus muscular scazut,
crestere slabd in prima copilarie, organe genitale
externe mici, apetit excesiv, dificultdti de invétare
si comportament dificil.

Preocupare medicald majord: obezitatea extrema

Cauze si diagnosticul PWS

PWS este produs de catre o pierdere de gene
ale cromozomului 15, care provin in mod normal
de la tatd (paterne). Acest fapt se poate produce in
trei moduri: 1. Aproximativ 70% din cazurile de
PWS prezinta lipsa acestor gene pe locusul patern
al cromozomului 15; 2. Aproximativ 25% prezinta
disomie parentala materna (UDP), 2 cromozomi
15 de la mama si nici un cromozom 15 de la tata:
si 3. 2-5% au o eroare de inactivare (imprinting)
care determind ca aceste gene de la nivelul
cromozomului 15 patern sa nu fie functionale.

PWS nu este mostenit ci se produce la intimplare,
nefiind identificatd o cauzd cunoscuta. Riscul de
recurentd in aceeasi familie a PWS apare numai
in cazuri rare de eroare de inactivare, la care ne
vom referi mai departe. Toti copiii la care se
suspecteaza PWS trebuie testati genetic. Daca
diagnosticul se confirma, este recomandabil ca
familiile sa primeasca sfat genetic.

IP(sO

Permission for reprint courtesy of PWSA-USA

Greutate si comportament
Greutatea

Indivizii cu PWS au un apetit excesiv datorat
incapacitatii creierului de-a 11 avertiza cind sint
satui. De obicei, excesul alimentar precum si
obsesia alimentelor incep Tnaintea virstei de 6 ani.
Este important cd aceastd nevoie de a minca este,
in ultima instantd, o anomalie fizica, coplesitoare,
greu de controlat si care necesitd o supraveghere
aproape constanta.

Indivizii cu PWS necesita mai putine calorii din
cauza tonusului muscular scdzut si a inactivitatii.
Pentru a crea o dietd caloricd corectd, cautati
nutritionistul/dieteticianul i  asigurati-va, de
asemenea, cd folositi ghidul de nutritie al PVSA,
disponibil in SUA. Sint necesare cintariri regulate
si revizii periodice ale dietei. Cele mai bune
alimente si prinzuri sint acelea pe care familia
si Ingrijitorii sint capabili sd le aplice de rutina
si constant. Exercitiile zilnice (cel putin 30 de
minute/zi) sint necesare pentru controlul greutatii
si sanatate. Nu s-au descoperit inca medicamente
sau operatii care sd elimine nevoia unei diete
stricte si a supervizei legate de alimentatie.

Comportament

De obicei, copiii si tinerii cu PWS sint afectuosi
si fericiti, manifestind putine probleme de
comportament. Totusi, cei mai multi dintre copii si
adulti au dificultéti ale controlului comportamental,
care se petrece adesea de la o activitate la alta,
cu modificari neasteptate. Aceste probleme de
comportament incep, de obicei, In acelasi timp
cu obsesia alimentara, desi nu toate problemele
comportamentale sint legate de mincare.

De regula, dificultatile comportamentale ating un
maxim in adolescentd sau in prima parte a virstei
adulte. Pentru managementul comportamental,
au efect benefic recompensele, pauzele, regulile
ferme si limitdrile precum si activitatile cotidiene
de rutina.
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Probleme de dezvoltare
Dezvoltarea fizica

Reperele majore de dezvoltare sint in mod tipic
intirziate cu unul sau doi ani. Desi tonusul muscular
scazut se amelioreaza, pot continua problemele
de forta, coordonare si echilibru. Terapia fizica
si ocupationald ajutd la promovarea dezvoltarii
musculare si ameliorarea coordonarii. Pot fi necesare
sustindtoare pentru picioare §i pentru coate precum si
tratament cu hormon de crestere, care poate creste si
dezvolta masa musculara. Trebuie incurajate sportul
si activitatile fizice.

Dezvoltarea limbajului

Scaderea tonusului muscular poate crea probleme
de alimentatie si intirzia vorbirea.  Tratamentul
logopedic trebuie inceput in copildrie pentru a ajuta
cu problemele de alimentatie si dezvoltarea vorbirii.
Limbajul semnelor si comunicarea prin fotografii
ajutda la reducerea frustrarii si la comunicare.
Produsele care cresc secretia salivara pot ajuta la
problemele de pronuntie. Desi, de obicei, dezvoltarea
vorbirii este Intirziata, foarte adesea vorbirea devine
un punct de forta pentru indivizii cu PWS.

Intelegerea

Indivizii cu PWS au de obicei probleme de invatare.
Zona de interes o poate reprezenta atentia de scurta
durata, incapacitatea de-a Intelege indicatii simple
precum si dificultati ale gindirii abstracte. Este
recomandatd stimularea precoce in copildrie; de
asemenea, serviciile de educatie si sustinere trebuie
incepute in cursul copilariei si continuate n perioada
adulta. Prin lege federald, avem la dispozitie terapii
ocupationale si de limbaj, care trebuie sa fie acoperite
de catre sistemul scolar local.

Cresterea

Retardul de crestere din perioada de sugar poate
necesita alimentatia prin gavaj. Pentru a asigura o
alimentatie corespunzatoare, sugarii pot necesita
biberoane sau tetine speciale (ex. alimentatorul
Habermann). Sugarii trebuie urmariti indeaproape
pentruane asigura ca ei primesc alimentatie suficienta
pentru a asigura o crestere corespunzatoare. In mod
caracteristic, nivelurile de hormon de crestere sunt
scazute la indivizii cu PWS, producind talia mica,
absenta pubertatii si cresterea masei grase chiar si
la cei cu greutate normala. Necesitatea terapiei cu
hormon de crestere trebuie luata in considerare la
toti bolnavii cu PWS.
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Dezvoltarea sexualda

Nivelurile hormonilor sexuali (Testosteron si
Estrogeni) sunt scazute in mod normal. Testiculii
necoboriti pot necesita tratament cu HCG,
Testosteron sau chiar operatie. Aparitia precoce a
parului pubian este frecvent intilnitd dar pubertatea
este, de obicei, intirziata si incompleta.

Alte probleme comune

Strabismul este comun §i necesitd interventie rapida
s1 operatie chirurgicala.

Incurbirile coloanei vertebrale pot apirea de obicei
precoce si pot fi dificil de identificat fara examen
radiologic. Ele se pot accentua o daté cu tratamentul
cu hormon de crestere.

Oasele slabe (osteoporoza) pot aparea mult mai
devreme decit in mod obisnuit si pot produce fracturi.
Administrati cantitati mari de Calciu, Vitamina D si
indicati ridicarea de greutati. Sunt recomandate teste
de densitate osoasa.

Poate apare diabetul zaharat tip doi (non Insulino
dependent). Acesta este produs de obicei de obezitate
si se va ameliora o data cu pierderea in greutate. Se
recomanda un screening de rutina.

Alte probleme legate de obezitate includ dificultatea
respiratiei, HTA, insuficienta cardiaca stinga, cruste
si alte probleme tegumentare. Anomaliile de somn
includ scaderea respiratiei cu scaderea nivelurilor
sanghine de Oxigen in timpul somnului si/sau
somnolentd 1n timpul zilei. Obstructia cdilor aeriene
poate apare cu sau fara obezitate.

Pigcarea pielii este frecventd. Ea se petrece ca
raspuns la o durere existenta sau la iritatia fesiera, a
membrelor superioare, a picioarelor sau a rectului.

Problemele dentare pot include smalt dentar moale,
saliva viscoasa, periajul slab dentar si tocirea dintilor.

Calitatea vietii

De obicei, starea generalda de sandtate este buna
iar speranta de viatd poate fi normald dacad este
controlatd greutatea. Necesitatea constantd de-a
restringe alimentatia precum si  managementul
comportamentului pot fi stressante pentru membrii
familiei. PWS USA poate oferi informatii si ajutor.
Adolescentii si adultii cu PWS pot actiona bine in grup
s1 in programe de sustinere dacd existd structuri de
mediu care sa le furnizeze. Pentru multi este posibila
angajarea in pravalii si 1n alte structuri cu mijloace de
supraveghere. Furnizorii de profesiisi servicii trebuie
informati complet asupra managementului PWS.
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Alerta medicala privind tratamentul indivizilor cu Sindrom Prader-Willi

Reactii negative la medicamente

Indivizii cu PWS pot prezenta reactii neobisnuite
la dozele standard ale medicamentelor.

Folositi cu prudentd maximd medicamentele
care pot produce somnolentd deoarece se poate
produce un raspuns mai sever si de durata mai
lungad. Intoxicatia cu apd (acumularea de cantitati
prea mari de apd in organism) se poate produce o
data cu folosirea anumitor medicamente la fel ca si
in urma consumului de cantitati mari de lichide.

Toleranta mare la durere

Lipsa semnalelor tipice de durer este frecventd si
poate masca prezenta infectiei sau a bolii. Cineva
cu PWS poate sa nu se plinga de durere pina cind
infectia nu este severa si poate trece mult timp
pind cind sd o poatd localiza. Raportati medicului
orice modificare usoard a starii generale si a
comportamentului pentru a descoperi cauza.

Probleme respiratorii

Indivizii cu PWS pot prezenta un risc crescut
pentru probleme respiratori, asa cum sint tonusul
muscular scazut, muschi toracici slabi precum si
obstructia cdilor respiratorii in timpul somnului.
Oricine cu un sfordit zgomotos, indiferent de
virsta, trebuie supus unei investigatii medicale
pentru a identifica apneea obstructiva de somn.

Absenta varsaturilor

Varsaturile apar rareori. Medicamentele emetizante
pot sa nu aiba efect iar dozele repetate pot produce
intoxicatie. Din cauza alimentatiei excesive si a
consumului posibil de alimente negétite sau a altor
tipuri de alimente nesdndtoase, lipsa varsaturilor
reprezintd o proecupare  deosebitd. Prezenta
varsaturilor la o persoana cu PWS poate senfica o
boald amenintdtoare de viatd; de aceea, daca apar
varsaturile, trebuie luata legatura cu un medic.
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Boala gastrica severa

Meteorismul abdomnal, durerea si varsaturile
pot reprezenta mai adesea o problema gastricd
amenintatoare de viata la indivizii cu PWS decit
la populatia generala. Mai adesea decit o durere
localizatd, poate exista o stare generala de rau.
Dacda un individ cu PWS prezinta asemenea
simptome, luati imediat legdtura cu un medic.

Temperatura organismului

Sint frecvente temperatura mare sau scazuta,
apdrute fard explicatii. Temperatura crescutd poate
apdrea 1n cursul bolilor minore sau 1n interventiile
chirurgicale care necesitd anestezie. Febra poate
lipsi chiar si in cursul infectiilor severe. In aceste
situatii poate fi utila o hemoleucograma completa.

Cruste si vinatai

Din cauza obiceiului comun de scérpinat al pielii,
pot fi prezente plagi deschise. Indivizii cu PWS
prezintda de asemenea tendita de-a face vinatai.

Apetitul excesiv

Apetitul excesiv precum si supraalimentatia
pot duce la ingrasarea amenintitoare de viata,
care se poate petrece chiar si in cursul unei
diete hipocalorice.Indivizii cu PWS trebuie
supravegheati tot timpul si in toate Tmprejurarile
in care este prezentd mincarea. Aceia care au o
greutate normald au ajuns Tn aceasta stare deoarece
familiile/supraveghetorii le-au impus o dietd sever
controlata.

Traducerea: Dr. Sorin Chisbora, medic primar pediatru
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