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STRESZCZENIE

Zespol Pradera i Williego (PWS) jest heterogennym, rzadkim zespotem genetycznym z charakterystyczna hiper-
fagia prowadzaca do $miertelnej otylosci oraz z mnogoscia zaburzen behawioralnych i poznawczych. Do objawéw
Kklinicznych naleza réwniez: znaczna hipotonia oraz problemy z karmieniem w okresie noworodkowo-wczesno-
niemowlecym, charakterystyczna dysmorfia twarzoczaszki, hipogonadyzm i inne zaburzenia endokrynologiczne.
Przyczyna PWS jest brak ekspresji genow regionu krytycznego dla PWS (tj. 15q11-q13), ktéry ulega pietnowaniu
rodzicielskiemu. W znacznej czeéci przypadkéw (ok. 70%) spowodowane jest to powstala de novo delecja regionu
15q11-q13 pochodzaca od ojca. Obecnie obraz kliniczny PWS zmienia si¢ z uwagi na jego wczesne rozpoznawa-
nie oraz zapobieganie i leczenie otylo$ci. Gtownymi objawami u dzieci z PWS stajq si¢ zaburzenia behawioralne.
Pacjenci z PWS wymagaja wielospecjalistycznej opieki. Potwierdzong i skuteczng farmakoterapig jest terapia
hormonem wzrostu, ktéra — poza poprawa ostatecznego wzrostu pacjentéw — wplywa korzystnie na sklad tkanek
ciala, tolerancje wysitku fizycznego oraz calo$ciowy rozwoj.

StOWA KLUCZOWE:
choroba rzadka, zesp6l Pradera i Williego, region chromosomowy 15q11-q13, cechy dysmorficzne, terapia
hormonem wzrostu.

ABSTRACT

Prader-Willi syndrome (PWS) is a rare, heterogeneous genetic disorder characterised by hyperphagia leading to
life-threatening obesity, cognitive problems, and numerous behavioural disturbances such as temper tantrums,
stubbornness, manipulative behaviour, and obsessive-compulsive characteristics. Clinical symptoms involve se-
vere hypotonia and feeding difficulties in early infancy, characteristic facial features, hypogonadism, and multiple
endocrinological disturbances. PWS is caused by an absence of expression of imprinted genes in the paternally
derived PWS region (i.e. 15q11-q13). About 70% of PWS cases result from de novo deletions. Nowadays, the clin-
ical picture of Prader-Willi syndrome is changing due to diagnosis in early infancy and prompt prevention and
treatment of obesity. Hence the issue of behavioural disturbances has become the main challenge in PWS man-
agement. Individuals with Prader-Willi syndrome need multispecialty medical care. Amongst numerous clinical
trials targeting the main symptoms of PWS, the only effective and approved regimen is growth hormone treatment.
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Zespot Pradera i Williego - fenotyp wczoraj i dzis. Znaczenie wczesnej diagnozy

WSTEP

Zespot Pradera i Williego (PWS) jest ztozonym, he-
terogennym zespotem, zaréwno pod wzgledem sympto-
matologii, jak i etiologii. Typowe cechy zespotu w okresie
noworodkowym i niemowlecym to znacznie obnizone na-
piecie mig$niowe (dziecko wiotkie), wlacznie z okresem
prenatalnym (stabe ruchy ptodu), problemy ze ssaniem
(brak lub znacznie ostabiony odruch ssania) i przyborem
masy ciala oraz hipogonadyzm, szczegdlnie zauwazalny
u chlopcéw (np. wnetrostwo, hipoplazja moszny). Od
okresu niemowlecego zaznaczajg si¢ charakterystyczne
cechy dysmorficzne twarzoczaszki, dtoni i stop. Od ok.
18. miesigca zycia pojawia si¢ narastajacy problem z nad-
miernym apetytem, czasem prowadzacy do $miertelnej
w skutkach otylosci. U dzieci z PWS wraz z wiekiem poja-
wiajg sie rowniez charakterystyczne zaburzenia behawio-
ralne, m.in. ataki agresji, updr, zachowania manipulacyjne
i zaburzenia obsesyjno-kompulsywne. Rozwéj psychoru-
chowy, rozwéj mowy i intelektualny u 0s6b z PWS jest
opo6zniony w réznym stopniu, cze$¢ pacjentow pozostaje
w normie intelektualne;.

W przypadku wczesnego rozpoznania w okresie
noworodkowo-niemowlecym przebieg kliniczny PWS
jest odmienny od dotychczas opisywanej w literaturze,
naturalnej historii choroby. Dzigki temu mozliwe jest
wczesne zapobieganie i leczenie otytosci, wprowadze-
nie kluczowej dla wielu aspektéw PWS terapii hormo-
nem wzrostu oraz terapii psychologicznej, pedagogicz-
nej, neurologopedycznej. W zwiagzku z tym gléwnymi
objawami u starszych dzieci z PWS staja si¢ zaburzenia
behawioralne.

Celem artykutlu jest przedstawienie charakterystycz-
nych cech PWS oraz zmian w gtéwnych objawach feno-
typowych u dzieci i pacjentéw nastoletnich w zwiazku
z wezesng diagnoza, a takze zwrocenie uwagi na proble-
my wspolczesnych pacjentéw z PWS i ich opiekundw.

ETIOLOGIA

Zespot Pradera i Williego jest choroba rzadka, ge-
netycznie uwarunkowana, wystepujaca z czestoscia 1 na
15000 do 30 000 zywych urodzen. Bezposrednia przyczy-
na genetyczna opiera si¢ na zjawisku pietnowania rodzi-
cielskiego, zwanego inaczej imprintingiem genomowym,
ktore polega na odmiennym wzorze metylacji fragmen-
téow DNA w zalezno$ci od pochodzenia - ojcowskiego
czy matczynego. W przypadku PWS brak jest ekspresji
gendéw pochodzacych od ojca, znajdujacych si¢ na dlu-
gim ramieniu chromosomu 15 (15q11-q13). Najczg$ciej
spowodowane jest to delecja fragmentu 15q11-q13 po-
chodzenia ojcowskiego (ok. 70% przypadkéw, w znacz-
nej wigkszosci de novo). W pozostalej czesci przypadkow
PWS podlozem genetycznym jest matczyna uniparental-
na disomia (mUPD), kiedy dwie kopie regionu krytycz-
nego, tj. 15q11-q13, pochodza od matki (ok. 25%), oraz

mutacje w centrum imprintingowym regionu krytyczne-
go dla PWS (ok. 1%) [1].

OBRAZ KLINICZNY

W zwigzku z duzg réznorodnosciag objawéw PWS
w roznych okresach rozwojowych oraz diametralng zmia-
ng jego gtéwnych symptoméw warto podsumowac kli-
niczne objawy na podstawie historii naturalnej pacjenta
z PWS w réznych etapach jego zycia.

OKRES PRENATALNY, NOWORODKOWY
| WCZESNONIEMOWLECY

Niepokojace sygnaly, czesto retrospektywnie zauwaza-
ne, pojawiaja si¢ w trakcie zycia ptodowego. Matka moze
odczuwa¢ zmniejszone ruchy plodu. Czesto stwierdza si¢
polozenie miednicowe ptodu, wielowodzie, statystycznie
cze$ciej niz w zdrowej populacji stwierdza si¢ rowniez
hipotrofi¢ symetryczng i asymetryczng ptodu, z pod-
wyzszonym wskaznikiem obwodu gtowy do obwodu
brzucha [2]. Zaraz po urodzeniu uwage zwraca znacznie
obnizone napiecie miesniowe (dzieci lezace, ,jak zabki”)
z uposledzonym odruchem ssania (ryc. 1) [3]. Konse-
kwencja tego jest staby przybor masy ciata w okresie
noworodkowo-niemowlecym. Czesto pacjenci z PWS
w tym okresie Zycia wymagaja karmienia przez sonde
nosowo-zotagdkows. Ponadto od urodzenia zauwazalne
sa cechy hipogonadyzmu (u noworodkéw plci meskiej:
mate pracie, hipoplastyczna moszna, wnetrostwo u no-
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RYCINA 1. Noworodek z zespotem Pradera i Williego. Pozycja ciata
wskazujaca na obnizone napiecie miesniowe, widoczny zgtebnik
zofadkowy w prawym nozdrzu przednim
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RYCINA 2. Siedmioletnia pacjentka z PWS. Widoczne cechy dysmor-
ficzne twarzoczaszki: szpary powiekowe w ksztatcie migdatéw,
kaciki ust skierowane ku dotowi, waska gérna warga, niewielkie
zwezenie dwuskroniowe. Uwage zwraca réwniez hipopigmentacja
skory i wioséw (zdjecie wykonano za zgoda rodzicéw pacjentki)

RYCINA 3. Samouszkodzenie poprzez skubanie skory u dziewiecio-
letniego pacjenta z PWS

worodkoéw plci zenskiej: hipoplastyczne wargi sromowe
i fechtaczka). Rozwoj psychoruchowy i mowy u dziecka
jest opozniony. Z czasem zaznaczajg sie charakterystyczne
cechy dysmorficzne twarzoczaszki (zwezenie dwuskro-
niowe, oczy w ksztalcie migdatow, kaciki ust skierowane
ku dotowi, gesta $lina) oraz dtoni i stop w postaci matych
dloni i stop. Poza hipogonadyzmem u pacjentéw z PWS
obserwuje si¢ inne manifestacje nieprawidlowej funkeji
podwzgorza, tj. niedobér hormonu wzrostu, niedoczyn-
nos¢ tarczycy, niedoczynno$¢ nadnerczy, zaburzenia snu,
zaburzenia termoregulacji, podwyzszony prog czucia bolu
oraz brak poczucia sytosci [4].

OKRES DZIECINSTWA

W przypadku braku odpowiedniego postepowa-
nia kontrolujacego nadmierny apetyt oraz zapewnienia
zmniejszonej podazy kalorii (zapotrzebowanie kalorycz-
ne pacjentéw z PWS stanowi 50-80% zapotrzebowania
zdrowego czlowieka o tej samej masie ciata) od ok. 2.-4.
roku zycia u pacjentéw z PWS rozwija si¢ znaczna oty-
tos¢, prowadzaca do $miertelnych powiktan sercowo-
-naczyniowych, zespotu bezdechu srédsennego, zakrzepi-
cy zylnej juz w wieku nastoletnim [5, 6]. Dysmorfia twa-
rzoczaszki u kilkuletnich dzieci jest delikatnie wyrazona,
ale bardzo specyficzna i typowa (ryc. 2). Dodatkowo
w okresie przedszkolnym i wezesnoszkolnym u pacjentéw
z PWS rozwijaja sie zaburzenia behawioralne i psychicz-
ne, ktore staja si¢ ich dominujagcym problemem, ktéry
narasta wraz z wiekiem. Czes$¢ zaburzen wynika z braku
poczucia sytosci oraz podwyzszonego progu czucia bélu,
jak w przypadku skubania skdry (ryc. 3).

Wisrdd szerokiego spektrum zaburzen u pacjentéw
z PWS obserwuje si¢ ataki agresji, upor, zachowania ma-
nipulacyjne, zaburzenia autystyczne, psychozy, zaburze-
nia obsesyjno-kompulsywne, zaburzenia nastroju i de-
presje. Charakterystyczny profil behawioralny pacjentéw
z PWS obejmuje hiperfagie oraz brak odpowiednich za-
chowan spofecznych. Trudnoéci w nawigzywaniu relacji,
rutynowe i stereotypowe zachowania, sztywne myslenie,
upor, gniew, napady furii w sytuacjach zmian, labilnos§¢
emocjonalna, pofaczone dodatkowo z niepelnosprawno-
$cig intelektualng, stanowia dla dzieci z PWS ogromng
bariere we wiasciwym i satysfakcjonujacym funkcjono-
waniu w spoleczenstwie czy grupie rowiesnikow. Nasile-
nie zaburzen behawioralnych pacjentéw z PWS w sposdb
odwrotnie proporcjonalny wplywa na jako$¢ zycia ich ro-
dzicoéw i opiekundw [7-10].

OKRES NASTOLETNI | DOROSLY

W dobie wezesnej diagnozy i wlasciwego postepowa-
nia dietetycznego oraz terapii ruchowej coraz wiecej pa-
cjentéw z PWS dozywa wieku doroslego. Wezesniej po-
wiktania znacznej otylosci stanowily przyczyne naglych
zgonoéw juz w wieku nastoletnim. W wieku nastoletnim
i dorostym typowy profil behawioralny niejednokrotnie
przeplata si¢ z zaburzeniami psychiatrycznymi, w tym
zaburzeniami psychotycznymi, omamami, halucyna-
cjami, zaburzeniami nastroju, agresja, niespecyficznymi
zaburzeniami dwubiegunowymi. Obecnie zaburzenia
behawioralne i psychiczne sg w tej grupie wiekowej do-
minujacym problemem, z jakim boryka si¢ srodowisko
pacjenta [10, 11]. Pacjenci z PWS majg lekka do umiar-
kowanej niepetnosprawno$é¢ intelektualna, jednak ok. 5%
pacjentdw pozostaje w normie intelektualnej [12]. No-
wym (w zwigzku ze zwigkszeniem populacji pacjentéw
z PWS w wieku dorostym) i trudnym problemem jest
ponadto kwestia seksualnosci. Mimo klinicznych i labo-
ratoryjnych cech hipogonadyzmu pacjenci z PWS, jak
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TABELA 1. Kryteria rozpoznania zespotu Pradera i Williego wg Holma. Do 3. roku zycia do rozpoznania potrzeba 5 punktéw, w tym spetnione
4 kryteria duze. Powyzej 3. roku zycia — 8 punktéw, w tym spetnionych 5 kryteriéw duzych

Kryteria duze (1 punkt za kazde kryterium)

1. Hipotonia osiowa w okresie noworodkowo-niemowlecym, ze stabym odruchem ssania, poprawiajaca sie wraz z wiekiem

2. Problemy z karmieniem w okresie niemowlecym wymagajace technik wspomagajacych karmienie i staby przyrost masy ciata

3. Nadmierny i szybki przyrost masy ciata (powyzej 2 kanatéw centylowych) po 12. miesigcu zycia, ale przed 6. rokiem zycia, otytos¢
brzuszna w przypadku braku interwengji zywieniowych

4, Charakterystyczne cechy dysmorficzne twarzoczaszki (= 3): dolichocefalia, waska twarz lub zwezenie dwuskroniowe, szpary powie-
kowe w ksztatcie migdatéw, mate usta z waska gorng warga, kaciki ust skierowane ku dotowi

5. Hipogonadyzm z hipoplazja narzadéw ptciowych zewnetrznych i/lub opéZnionym, niepetnym dojrzewaniem ptciowym

6. Op6znienie rozwoju psychoruchowego (pacjenci < 6. roku zycia), tagodna do umiarkowanej niepetnosprawnos¢ intelektualna lub

trudnosci w nauce u starszych dzieci
7. Hiperfagia/poszukiwanie jedzenia/obsesje na temat jedzenia

Kryteria mate (0,5 punktu za kazde kryterium)
1. Ostabione ruchy ptodu

3. Zaburzenia snu i bezdechy senne
4. Niski wzrost
5. Hipopigmentacja skory i wtoséw
6. Mate dtonie i/lub stopy w stosunku do wysokosci ciata
7. Waskie dtonie z prostg linig odtokciowa
8. Wady wzroku (zez, krétkowzrocznosc)
9. Gesta, lepka $lina, zasychajaca w kacikach ust
10. Zaburzenia artykulagji
11. Skubanie skory (samouszkodzenia)

Kryteria dodatkowe

1. Wysoki prég odczuwania bélu

2. Brak odruchu wymiotnego

3. Zaburzenia termoregulagji

4. Skolioza i/lub kyfoza

5. Adrenarche praecox

6. Osteoporoza

7. Nadzwyczajne zdolnosci do uktadania puzzli

8. Brak zaburzen nerwowo-miesniowych w badaniach dodatkowych

8. Zmiany w regionie krytycznym dla PWS, 15q11-q13, tj. delecja, mUPD (uniparentalna disomia matczyna)

2. Charakterystyczne zaburzenia behawioralne (= 5): wybuchy ztosci, agresja, upér, zaburzenia obsesyjno-kompulsywne, tendencja do
ktétliwosci, zachowan oportunistycznych, manipulacyjnych, brak elastycznosci, perseweracje, kradzieze, oktamywanie

wykazuja obserwacje grupy badaczy z Izraela, sg zywo
zainteresowani swoja plciowoscia i doswiadczaja bli-
skosci partnerskiej, niezaleznie od stezenia hormondéw
plciowych oraz rzeczywistej dojrzaloéci plciowej ocenia-
nej w skali Tannera [13].

STAN OBECNY

Kiedy diagnoza jest stawiana w wieku noworodko-
wym lub niemowlecym, obraz kliniczny PWS znacznie
rézni sie od tego, ktory znamy z przesztosci. Kluczowym
czynnikiem zmiany fenotypu pacjentéw jest zapobieze-
nie otylosci, ktéra musi by¢ jednak kontrolowana przez
cale zycie pacjenta [14]. Dzieci z PWS moga uczgszczaé
do szkoly zwyklej lub integracyjnej. Natomiast charak-
ter objawow wystepujacych u pacjentéw z PWS w wieku
szkolnym i dorostym oraz charakterystyka problemow
zgtaszanych przez rodzicow, opiekundw i srodowisko pa-
cjenta zdecydowanie przewazaja szale w strone zaburzen
behawioralnych i psychiatrycznych [10]. Instytucjonalne

wsparcie w postaci adekwatnego orzeczenia o niepetno-
sprawnosci umozliwiajace korzystanie z wielospecjali-
stycznej pomocy jest warunkiem optymalnego rozwoju
pacjentdw oraz najwiekszej mozliwej samodzielno$ci
dorostych z PWS. Nie zawsze spotyka sie to ze zrozumie-
niem, szczegdlnie gdy pacjent nie ma charakterystycz-
nych cech fenotypowych, w tym otylosci.

KRYTERIA ROZPOZNANIA | DIAGNOSTYKA

Jako pierwsi kryteria rozpoznania PWS zapropono-
wali Holm i wsp. w 1993 1. (tab. 1) [15]. W celu szybkiego
ustalenia wskazan do badan genetycznych w kierunku
PWS w 2001 r. zmodyfikowali je Gunay-Aygun i wsp.
(tab. 2) [16]. Warto zwrdci¢ szczegdlng uwage na objaw
znacznie obnizonego napiecia mi¢$niowego u noworod-
kéw. Tuysuz i wsp. zdiagnozowali PWS u 10% noworod-
kéw z hipotonig jako wiodacym objawem patologicznym
[3]. Dlatego podkresla sie, ze w kazdej sytuacji obnizone-
go napiecia mig$niowego oraz ostabionego odruchu ssa-
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TABELA 2. Kryteria rozpoznania wg Gunay-Aygun

Wiek pacjenta w momencie oceny klinicznej

Objawy wskazujace na koniecznos¢ wykonania badania DNA

od urodzenia do 2. roku zycia

hipotonia, staby odruch ssania

2.-6. rok zycia

hipotonia, w wywiadzie staby odruch ssania
opdznienie rozwoju psychoruchowego

6.—12. rok zycia

w wywiadzie hipotonia i staby odruch ssania (czesto nadal utrzymuje sie hipotonia)
op6Znienie rozwoju psychoruchowego

nadmierne jedzenie (hiperfagia, obsesje na temat jedzenia) z otytoscig brzuszna

w przypadku braku kontroli ilosci przyjmowanego pokarmu

13. rok zycia do okresu dorostosci

niepetnosprawnos¢ intelektualna, zazwyczaj w stopniu lekkim

nadmierne jedzenie (hiperfagia, obsesje na temat jedzenia), otytos¢ brzuszna

w przypadku braku kontroli ilosci przyjmowanego pokarmu

cechy hipogonadyzmu podwzgérzowego i/lub typowe zaburzenia behawioralne
(w tym wybuchy agresji, zaburzenia obsesyjno-kompulsywne)

nia u noworodka i mtodego niemowlaka bez okreslonej
przyczyny (np. wczesniactwo, niedotlenienie okotopo-
rodowe, infekcja uogélniona) w diagnostyce réznicowej
nalezy wzia¢ pod uwage PWS. Podejrzenie PWS pote-
gowane jest przez obserwacje typowych cech dysmorfii
twarzoczaszki, a u chtopcéw dodatkowo wnetrostwa i hi-
poplazji zewnetrznych narzadéw plciowych. Klinicznie
wysunigte podejrzenie PWS w kazdym przypadku po-
winno by¢ potwierdzone odpowiednimi badaniami ge-
netycznymi, wykonywanymi standardowo w diagnostyce
genetycznej w Polsce i na $wiecie.

POSTEPOWANIE

Biorac pod uwagg réznorodny obraz kliniczny PWS,
nie dziwi, ze postepowanie z pacjentem wymaga zaan-
gazowania wielu specjalistow, ale rowniez jego rodzi-
cow i opiekunéw. Ogromna role odgrywaja takze osoby
z otoczenia, w ktérym dziecko na co dzien przebywa
(przedszkole, szkota, dalsza rodzina). W sklad zespotu
specjalistycznego obejmujacego wieloetapows i dlugo-
falowa opieke nad pacjentem z PWS wchodzg neonato-
log, genetyk kliniczny, pediatra, dietetyk, endokrynolog,
ortopeda, urolog, fizjoterapeuta, logopeda, psycholog,
psychiatra.

W literaturze opisuje si¢ wiele badan klinicznych nad
hiperfagia u 0s6b z PWS. Obiecujace wydaja si¢ badania
na temat donosowej aplikacji oksytocyny, ktérej dziata-
nie uderza w istotne zaburzenia zwigzane z PWS, tj. za-
chowania zwigzane z poszukiwaniem jedzenia, labilnos¢
emocjonalng, interakcje spoteczne [17, 18]. Obecnie
farmakoterapia pacjentéw z PWS, ktéra ma klinicznie
potwierdzone korzysci, skupia si¢ na terapii hormonem
wzrostu (GHT). Pozytywne rezultaty GHT w przypadku
PWS, poza zwigkszonym ostatecznym wzrostem ciala,
obejmuja poprawe wskaznika masy ciata, BMI oraz skla-
du i proporgji ciala, tj. zwigkszenie beztluszczowej masy
ciala. Wtérng korzyscia jest podwyzszenie bazowego za-
potrzebowania kalorycznego i zmniejszenie gromadzenia
tkanki tluszczowej. Zauwaza sie ponadto poprawe profilu

lipidowego, zwigkszenie aktywnosci fizycznej pacjentow,
przyspieszenie osiagania krokéw milowych w rozwoju
psychoruchowym dzieci, rozwoju mowy i poprawe w za-
kresie umiejetnosci poznawczych [5, 19-23]. Mimo ze
zdecydowanie mniej jest w literaturze danych na temat
GHT u dorostych, $wiadczg one réwniez o korzystnym
wplywie na skiad tkanek ciala i jako$¢ zycia pacjentéw
(24, 25].

W Polsce program lekowy zapewnia refundacje GHT
pacjentom do 18. roku Zycia oraz dorostym pacjentom,
u ktorych leczenie jest kontynuacjg terapii rozpoczetej
w wieku dzieciecym. Leczenie i monitorowanie skutkéw
ubocznych oraz ewentualna decyzja o wstrzymaniu lecze-
nia odbywaja sie pod $cisla opieka endokrynologiczna.
Przeciwwskazaniem do rozpoczecia i/lub kontynuacji
GHT jest znaczna otyloé¢, niekontrolowana cukrzyca,
ciezki zesp6t bezdechow srédsennych, aktywna choro-
ba nowotworowa i aktywne zaburzenia psychotyczne.
Ponadto, aby osiagna¢ jak najlepsze rezultaty GHT u pa-
cjentéw z PWS, terapie nalezy rozpoczac jak najwczesniej,
bezwzglednie przed 2. rokiem zycia (przed rozwinieciem
otyloéci), a optymalnie ok. 6.-12. miesiaca zycia. Niestety
nie ma jeszcze dlugofalowych danych o skutkach obejmu-
jacych pacjentéw obserwowanych od dziecinstwa poprzez
wiek nastoletni do wieku dorostego [25].

Warto réwniez zwroci¢ uwage na weryfikacje koniecz-
nosci suplementacji hormonéw plciowych u nastoletnich
i dorostych pacjentéw z PWS. Wraz z hormonem wzrostu
mogga one synergistycznie wplynac korzystnie na popra-
we sktadu ciata [5]. Kido i wsp. przeprowadzili dwuletnie
badanie eksperymentalne dotyczace terapii substytucyjnej
testosteronem u pacjentéw plci meskiej powyzej 16. roku
zycia, ktorej rezultatem byl spadek tkanki tluszczowej,
wzrost beztluszczowej masy ciata, wzrost gestosci mine-
ralnej kosci przy jednoczesnym braku wzrostu zachowan
agresywnych u badanych pacjentow z PWS [26]. Co réw-
nie wazne, pomoc psychologiczno-psychiatryczna nasto-
latkom i dorostym z PWS oraz ich opiekunom powinna
uwzgledniaé tez odpowiednia do potrzeb edukacje i po-
radnictwo w zakresie seksualnosci.
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WNIOSKI

Zespot Pradera i Williego jest przykladem choroby
genetycznej, w ktorej wezesna diagnoza i odpowiednie
postepowanie terapeutyczne diametralnie zmieniajg spo-
dziewany obraz kliniczny (zapobiegajac znacznej otytosci
i jej konsekwencjom) i poprawiaja rokowanie, ale jedno-
cze$nie rodza nowe wyzwania i problemy kliniczno-tera-
peutyczne. Wczesna wielodyscyplinarna opieka warun-
kuje poprawe jakosci zycia pacjentéw z PWS i ich rodzin,
zapobiega wielu powiktaniom, zwigkszajac spodziewana
dlugos¢ zycia pacjentéw. Rolg pracownikow systemu
opieki zdrowotnej oraz instytucji opieki spotecznej jest
zapewnienie optymalnego leczenia i wsparcia, a tak-
ze zwiekszanie §wiadomosci na temat choréb rzadkich,
w tym PWS.

Wyzwaniem wspolczesnej medycyny jest rowniez
kompleksowa opieka nad dorostym pacjentem z PWS,
szczegolnie w szerokim aspekcie psychiatrycznym i en-
dokrynologicznym, obok terapii hormonem wzrostu
obejmujaca wyréwnywanie zaburzeft hormondéw plcio-
wych i monitorowanie funkcji innych gruczotéw wy-
dzielania wewnetrznego. Ogromnym wyzwaniem jest
wreszcie podejmowanie dziatan majacych na celu jak
najwieksze usamodzielnienie dorostych z PWS.
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