Praderuv-Williho syndrom

Pradertiv-Williho syndrom (PWS) je geneticky podminéné onemocnéni
razené mezi mikrodele¢ni syndromy. Projevy PWS jsou zplsobené
poruchou funkce hypotalamu a liSi se v zavislosti na véku pacienta,
onemocnéni je charakteristické zejména nezvladatelnou chuti k jidlu,
malym vzrlistem, hypogonadismem a mirnou mentaini retardaci.
Prevalence je stejna u divek i u chlapcd.

Onemocnéni popsali v roce 1956 Svycarsti |ékafi - pediatr a endokrinolog Andrea
Prader, internista Alexis Labhart a pediatr Heinrich Willi.l?!

Etiologie

Pri¢inou na molekuldrni Urovni je ztrdta genové exprese v kritické oblasti
na 15. chromozomu (15q11—-13) pochéazejiciho od otce (paternalni
chromozom). DGvodem mdze byt:

= mikrodelece v kritické oblasti - 70 % pripadU;

= uniparentalni disomie kritické oblasti (kdy obé pritomné kopie
Useku budou maternalniho plvodu) - 25 % pfipadd;

= jiné poskozeni danych genl (nebalancované translokace; mutace v
imprintigovém centru)B314]

Dlsledkem je porucha funkce hypotalamu, ktery mimo jiné reguluje
pocity hladu a zizné a uvolfiuje hormony ovliviujici rlst a pohlavni
vyvoj.[*] Ztrata genové exprese ve stejné oblasti 15. chromozomu -
ovéem materndlniho ptvodu - je molekularni pfi¢cinou Angelmanova
syndromu. Na genetickych zméndach v této oblasti lidského chromozomu
15 tak mdzeme dobre dokladat vyznam genomického imprintingu pro
rozvoj lidskych onemocnéni.

Klinicky obraz

Novorozenci a kojenci

= vyrazneé snizeny svalovy tonus (hypotonie)

= kraniofacialni dysmorfie - ocni Stérbiny ve tvaru mandli, z4zend
hlava v oblasti spankd, tenky horni ret

= neprospivani - ¢astecné diky chabému sacimu reflexu

m strabismus

= (nava, apatie, $patnéa reakce na stimulaci, slaby pla¢#!

Batolata a predskolaci

= nezvladatelnd touha po jidle s ndslednou obezitou - pricinou je
vysoka hladina ghrelinu (orexigenni Ucinky)

= hypogonadotropni hypogonadismus - nedostatecnd produkce

GnRH hypothalamem je pric¢inou snizené produkce pohlavnich

hormon( a snizené plodnosti, sekundarni pohlavni znaky jsou malo

vyvinuté

maly vzrist (kolem 150 cm), méné svaloviny, kratké ruce a nohy

problémy s u¢enim

opozdény motoricky vyvoj

opozdény vyvoj reci a Spatna artikulace

poruchy chovani - tvrdohlavost a zadchvaty vzteku, obvykle v

souvislosti s jidlem

porucha spankového cyklu

= skoliézal

Komplikace

Komplikace obezity

= diabetes mellitus 2. typu
= kardiovaskularni onemocnéni, infarkt myokardu
= syndrom spankové apnoel#

obraz Praderova-Williho

syndromu ze 17. stol.

Klinicky hyperfagie, maly

obraz vzrlist, mirna
mentalni
retardace,
hypogonadismus

Pricina chybéni 15q11-
13 paternalniho
chromozomu

Incidence 1:20 000!

ve svété

Klasifikace a odkazy

MKN-10 Q87.1 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q87.1)

MeSH ID D011218 (https://
www.medvik.cz/b
mc/link.do?id=D01
1218)

OMIM 176270 (https://o

mim.org/entry/176

270)

orphanet ORPHA739 (http://
www.orpha.net/co
nsor/cgi-bin/Diseas
e Search.php?ing
=EN&data_id=139
)

MedlinePlus 001605 (https://m
edlineplus.gov/enc
y/article/001605.ht
m)

Medscape 947954 (https://e
medicine.medscap
e.com/article/9479
54-overview)
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Komplikace hypogonadismu

= neplodnost
= osteoporézal®!

Lécba

Kauzalni 1é¢ba neexistuje. Déti s PWS vyZaduji komplexni péci:

= vyZiva - v kojeneckém véku vysokokalorické formule, pozdé&ji naopak nizkokalorickd strava,
= substituce rdstového hormonu,
= substituce pohlavnich hormond,
» chirurgicka lé¢ba - metabolicka chirurgie - gastricky bypass
= rehabilitace, pedagogicko-psychologickd péce, logopedickd péce atd.!*
Odkazy

Souvisejici ¢clanky

= Genovy imprinting a lidské patologie ¢« Genovy imprinting ¢ Uniparentalni disomie
= Angelmandv syndrom
= Mikrodele¢ni syndromy

Externi odkazy
= Obcanské sdruzeni pro Praderv-Williho syndrom (https://www.prader-willi.cz/)
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