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Wstep

Z wielkq satysfakcjq polecam Panstwu te ksiqzke dotyczqcq zespotu Pradera-Williego, ksiqzke
tym cenniejszq, ze napisanq z perspektywy matki dziecka dotknietego tq rzadkq chorobq.
Drzieki przestepnej formie stuzy¢ ona moze zarowno rodzicom i opiekunom chorych, jak i
lekarzom pierwszego kontaktu, nauczycielom oraz inmym osobom zaangazowanych w
niesienie pomocy osobom z tym zespotem. Co istotne, {qczy ona w sobie wiedze teoretyczng
z aspektem praktycznym: oprocz informacji na temat przyczyn i mechanizmow tej
uwarunkowanej genetycznie choroby zawiera takze szereg praktycznych wskazowek
dotyczqcych witasciwego postepowania terapeutycznego.

To bardzo dobrze, ze taka ksiqzka powstata. Z doswiadczen nagromadzonych przez lata
praktyki klinicznej wiem doskonale, jak zloZone zagadnienie stanowi rozpoznanie zespotu
Pradera-Williego, a nastepnie terapia pacjentow z tq chorobq. Rygorystyczna dieta,
rehabilitacja i wczesne wspomaganie rozwoju to tylko niektore z wyzwan, jakim sprostac
muszq rodzice i opiekujqcy sie chorymi lekarze.

Mam nadzieje, Ze lektura tego poradnika dostarczy rodzicom i opiekunom potrzebnej wiedzy,
a takze doda nadziei i odwagi w codziennej walce o lepsze zycie dla swoich dzieci.

prof. dr hab. n. med. Mieczystaw Walczak

Kierownik Kliniki Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii, Chorob Metabolicznych i
Kardiologii Wieku Rozwojowego Pomorskiej Akademii Medycznej w Szczecinie



Rozdzial 1
Wprowadzenie
Zespol Pradera-Williego — choroba wiecznego glodu

Ksiazka ta powstala z mysla o rodzicach i1 opiekunach dzieci z zespotem Pradera-Williego
(PWS). Celem jej jest przedstawienie w mozliwie przystgpny sposob przyczyn
i mechanizmo6w choroby oraz dostgpnych obecnie form leczenia.

Podobnie jak w przypadku innych rzadkich choréb wiedza o zespole Pradera-Williego jest
bardzo ograniczona — posiada ja tylko waskie grono specjalistow. Trudno si¢ temu dziwic,
skoro w calej Polsce zyje jedynie okoto 200 0so6b z potwierdzonym na podstawie wynikoéw
badan genetycznych rozpoznaniem tej choroby. Poza duzymi o$rodkami, takimi jak
specjalistyczne szpitale kliniczne, przypadki zespotu trafiaja si¢ wigc niezmiernie rzadko, co
oznacza, iz wigkszos$¢ nauczycieli, terapeutow, pracownikow opieki spotecznej, ba! — nawet
pediatrow, spotka si¢ z nim co najwyzej raz w zyciu. Ksiazka moze wigc stuzy¢ jako wstepne
wprowadzenie do problemu wszystkim, ktdrzy chocby z racji wykonywanego zawodu maja
kontakt z osobami cierpiacymi na zespdt Pradera-Williego. Powodzenie terapii wymaga
zgodnego wspotdziatania calego otoczenia, jest zatem sprawa pierwszorze¢dnej wagi, aby
wszyscy zaangazowani w pomoc choremu rozumieli specyfike tego zespotu.

Zespot Pradera-Williego jest wrodzona choroba genetyczna, nie mozna si¢ wigc z niej
»wWyleczy¢”; na razie nie znamy bowiem sposobu naprawienia uszkodzonego DNA, ktore
znajduje si¢ przeciez w kazdej komorce organizmu czlowieka. Nie wynaleziono tez dotad
leku, ktory przeciwdziatatby wszystkim objawom choroby. Co wigcej, nawet sam mechanizm
jej powstawania i przebiegu nie zostal jeszcze dokladnie poznany. Mimo to stan
wspotczesne] wiedzy na temat zespotu PWS pozwala nam dzi§ zastosowac takie metody
profilaktyki 1 leczenia, dzigki ktorym mozemy zapobiec wielu nastgpstwom tego schorzenia
lub przynajmniej ztagodzi¢ i op6znic€ ich przebieg.

Objawami, ktore stanowia swoisty probierz choroby i wystepuja u wszystkich chorych, sa
brak poczucia sytosci oraz obnizone zapotrzebowanie na energi¢. W czasach, gdy niedostepne
byly jeszcze badania genetyczne potwierdzajace diagnozg zespotu Pradera-Williego,
nierzadko rozpoznanie nastgpowato zbyt pézno. Niemal u wszystkich chorych monstrualna
otyto$¢ rozwijata si¢ wowczas juz w dziecinstwie. Byta tak uderzajaca, ze stata si¢ cecha
wyrozniajaca ten zespot sposrod innych chordb. Nie jest to zwykta otylos¢ — wywotuje ona
$miertelne powiklania nawet u nastolatkéw! Do dzi$ stanowi tez najpowazniejsze zagrozenie
dla zdrowia i zycia chorych z PWS. Jeszcze dwadziescia lat temu wigkszo$¢ z nich nie
dozywata dwudziestego roku zycia. Narastajagca w zawrotnym tempie masa ciata
doprowadzata bowiem do zagrazajacych zyciu komplikacji, takich jak niewydolno$¢ serca
1 uktadu krazenia oraz niebezpieczne zaburzenia oddychania. Dzi§ granica wieku osiaganego
przez chorych przesuwa si¢ w strong $redniej dla danej spotecznosci! Stalo si¢ to mozliwe
dzigki wczesnie postawionej diagnozie, rehabilitacji rozpoczgtej wkrotce po urodzeniu oraz
kompleksowej terapii, ktorej kamien wegielny stanowi $cista dieta polaczona z terapia
hormonem wzrostu i programem codziennej aktywnosci.



Zamieszczone na stronie obok zdjecia przedstawiaja dzieci z PWS z Polskiego
Stowarzyszenia Pomocy Osobom z Zespotem Pradera-Williego. Jak wida¢, wielki wysitek
1 konsekwencja rodzicow moga przynies¢ bardzo dobre efekty. Kluczem do sukcesu jest
takie prowadzenie chorego, by nie dopusci¢ do powstania otylosci i jej powiklan. Nie jest

to bynajmniej proste zadanie. Wymaga ono nie tylko wielkiego wysitku ze strony rodziny, ale
takze petnego wspotdziatania catego otoczenia — dalszych krewnych, nauczycieli, terapeutow,
personelu osrodkow, do ktérych z roéznych przyczyn chory jest kierowany (szpitali,
sanatoriow, osrodkow pobytu dziennego itp.). Dlatego, podkreslmy to raz jeszcze, tak wazne
jest, aby zarowno rodzice, jak i inne osoby sprawujace opieke nad dzieckiem dobrze
rozumiaty natur¢ PWS.



Wykrycie nieuleczalnej choroby u dziecka oznacza rewolucje¢ dla catej rodziny. W przypadku
zespotu Pradera-Williego najblizsi musza sobie radzi¢ z naturalnym w takiej sytuacji
smutkiem 1 zalem; ale rownocze$nie przychodzi im si¢ zmierzy¢ z trudnym zadaniem, jakim
jest doglegbna reorganizacja ich dotychczasowego stylu zycia. Oprocz czasochtonnych wizyt
u lekarzy i terapeutow wszyscy cztonkowie rodziny staja przed konieczno$cia zmiany
wlasnych nawykow 1 przyzwyczajen dotyczacych sposobu odzywiania. Dziecko z PWS nie
moze mie¢ swobodnego dostepu do jedzenia, w zwigzku z tym produkty zywnosciowe nalezy
odpowiednio zabezpieczy¢ — np. zamykajac na klucz kuchni¢ — a to juz stanowi olbrzymia
komplikacj¢ codziennego zycia! Cata rodzina musi si¢ poddaé¢ rygorowi regularnych
positkow. Sposob przygotowywania potraw nalezy dostosowa¢ do niskokalorycznej diety
chorego. Nie wolno tez w jego obecnosci spozywaé ,zakazanych” produktow
wysokokalorycznych, trzeba wigc zapomnie¢ o takich rytuatach, jak chrupanie orzeszkéw
przed telewizorem.

Niestety, nierzadko rodzice musza walczy¢ nie tylko z choroba dziecka, wtasnymi nawykami
1 staboscia do czekoladek, ale takze z niewiedza $rodowiska, w ktoérym si¢ obracaja,
i licznymi przesadami dotyczacymi odzywiania. Postgpujac w zgodzie ze wskazaniami
lekarskimi narazaja si¢ na krytyke ze strony bliskich, ktérym trudno zrozumie¢ t¢ dziwna
chorobe.

Zespot Pradera-Williego jest bowiem w pewnym sensie wyjatkowym schorzeniem. Dotyka
mechanizmu tak oczywistego, ze wielu ludzi do konca nie zdaje sobie sprawy z jego istnienia:
hormonalnej i neurologicznej regulacji poczucia glodu i syto$ci. Nazywany bywa ,,modelem
zaglodzenia”. Co ma gldéd do monstrualnej otylosci znanej jako najbardziej oczywista cecha
zespotu? Otéz osoby z zespolem Pradera-Williego tyja, poniewaz ich mozg ,,nie zauwaza”
tego, ze co$ zjadly, 1 bez przerwy czuje si¢ zagrozony gtodem. Jego zaspokojenie znajduje si¢
na naczelnym miejscu w hierarchii potrzeb organizmu — brak pozywienia oznacza przeciez
Smier¢. Cata uwaga chorego skupia si¢ wigc na zdobywaniu jedzenia. Nie ma on nad tym
kontroli. U oséb zdrowych dziata ,,automatyczna sygnalizacja” glodu i sytosci. A gdy jej
zabraknie, organizm ,,glupieje”. Nie wie, kiedy przesta¢ je$¢, wigc nieustannie domaga si¢
wigkszej ilosci pokarmu.

Osoba z zespotem Pradera-Williego moze wigc niemal bez przerwy pochtania¢ jedzenie.
Dlatego potrzebuje statej kontroli ze strony otoczenia; skoro modzg nie wie, kiedy nalezy
skonczy¢ jes¢, musi go w tej roli zastapi¢ jakas ,,zewngtrzna” sita. Nie mozemy spodziewaé
sig, ze chory ,,nauczy si¢ wlasciwie jes¢” 1 sam bedzie w stanie wyznacza¢ sobie wlasciwe
porcje. To oczekiwanie nierealne, a zarazem bardzo powszechne. Rodzice dzieci
z zespotem Pradera-Williego nieustannie stysza, ze ich pociecha jest ,,zle wychowana”, ,,nie
potrafi si¢ zachowac”, ,,ma slaba wolg” itp. Uczucie sytosci, jakie odczuwamy w chwilg po
napetieniu zoladka, wydaje si¢ tak oczywiste, ze niektérym nie miesci si¢ w gtowie, ze moze
istnie¢ choroba zaklocajaca ten mechanizm. W przedszkolu, szkole, na przyjeciu
u rodziny otoczenie stawia przed chorym wymagania, ktérych on, mimo najlepszych checi,
nie moze spetnic¢ — ,,nie jedz za duzo!”.



Ten brak zrozumienia wigkszosci spoteczenstwa wyptywa z jego bardzo malej wiedzy na
temat endokrynologii 1 mechanizmow odpowiadajacych za procesy przemiany materii. Mato
kto styszal o hormonach sygnalizujacych gldd i stan sytosci czy tez o roli czgsci mdzgu
zwanej podwzgorzem. Silne sa natomiast mity, wedle ktorych to nasza wola 1 wychowanie
decyduja o tym, ile i jak jemy, oraz przekonanie, ze nad gtodem mozna ,,zapanowac”.

Jesli u matego dziecka zostaje wykryte np. powazne uszkodzenie o$rodka odpowiadajacego
za utrzymanie rownowagi ciata, nikt nie spodziewa sig, ze ,,zapanuje” ono nad swoja
stabo$cia 1 o wlasnych sitach zacznie prosto chodzi¢. I rodzice, i terapeuci rozumieja, ze jest
to niemozliwe — skoro mechanizm odpowiadajacy za poczucie rownowagi nie funkcjonuje
prawidlowo, wymaganie od dziecka, by przezwycigzylo ,sita woli” swoje ograniczenia,
byloby nie tylko glupota, ale takze okrucienstwem. Tymczasem pod adresem dziecka
z zespotem Pradera-Williego rownie absurdalne zadania wysuwane sa nieustannie: ,,zapanuj
nad soba i nie jedz”. Tak jak dziecko z uszkodzonym o$rodkiem rownowagi moze po
dlugotrwatej rehabilitacji co najwyzej z wielkim wysitkiem postawi¢ parg krokéow, tak tez
dziecku z zespotem Pradera-Williego po wieloletnim ,,trenowaniu” zasad diety czasem uda
si¢ z wlasnej woli zrezygnowac¢, dajmy na to, z ciasteczka podczas klasowego poczgstunku.
Na dtuzsza metg nie bgdzie ono jednak w stanie kontrolowa¢ ilosci spozywanego jedzenia
i bez silnego wspomagania oraz kontroli ze strony calego otoczenia szybko popadnie
w putapke otytosci i jej powiktan.

Na tym, niestety, nie koncza sig ,kulturowe” klopoty rodzicéw dzieci z zespotem Pradera-
Williego. Z jednej strony ich dziecko na kazdym kroku spotyka si¢ z zarzutem ,braku
dyscypliny”, z drugiej za$§ oni sami oskarzani sa czgsto o... przesadng surowos¢
1 konsekwencj¢ w stosowaniu diety. Daja tutaj o sobie zna¢ inne, silnie zakorzenione
W naszym spoteczenstwie mity: ,,apetyt jest objawem zdrowia”, ,,stodycze to najwigksza
rado$¢ dziecinstwa, a matka, ktora liczy dziecku kalorie, musi by¢ szalona”. Chyba kazda
matka dziecka z PWS spotkata si¢ z zarzutem, ze ,,zatuje” mu cukierka, a przeciez ,,odrobina
czego$ stodkiego nie zaszkodzi”. Z badan ankietowych, jakie nasze Stowarzyszenie
przeprowadzito w$rdd rodzicow dzieci z zespotem Pradera-Williego, wynika, Zze nawet jesli
dziecko jest bardzo otyte, otoczenie wywiera na nich presjg, by... ,,troch¢ poluzowali” i mnie;j
konsekwentnie stosowali diete!

Rodzice ci znajduja si¢ wigc w trudnym polozeniu. Wkladaja ogromny wysitek
w kontrolowanie ilo$ci jedzenia, jakie chory spozywa, zmieniaja wlasne nawyki i godza si¢
na wiele ograniczen, a tymczasem spotyka ich za to krytyka ze strony krewnych, sasiadéw,
a nawet psychologow czy nauczycieli. Nie tylko nie otrzymuja wsparcia w walce o zycie
dziecka, ale nieSwiadome mechanizmow choroby otoczenie moze czasem wrecz sabotowac
ich wysifki.

Zachegcamy wigc wszystkich, ktorzy maja styczno$¢ z osobami z zespotem Pradera-Williego,
do lektury zar6wno bardziej teoretycznych rozdziatow 2 1 3, jak 1 bardziej praktycznych 4 1 5.

W rozdziale 2 oméwiono podtoze genetyczne oraz mechanizmy fizjologiczne odpowiedzialne
za powstanie najbardziej charakterystycznych objawow choroby. W przystepnej formie
przedstawiono w nim obecny stan wiedzy na temat schorzenia. Warto zapoznaé si¢ z tymi
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faktami, poniewaz pomagaja one zrozumie¢, dlaczego sa zalecane takie, a nie inne formy
terapii. Poznajac natur¢ choroby, widzimy takze, jakim objawom mozemy zapobiec, a czego,
jak na razie, uleczy¢ nie sposob. To wazne, gdyz przed rodzing dziecka z rzadka choroba stoi
wiele wyzwan; dobrze wigc wiedzie¢, ktore z nich sa priorytetowe.

W rozdziale 3 opisano najwazniejsze objawy, jakie moga towarzyszy¢ zespotowi Pradera-
Williego, oraz zasygnalizowano dostgpne mozliwosci ich leczenia. Pamigtajmy, Ze nie
wszystkie z tych objawoéw musza si¢ pojawic¢ u danej osoby. Takze stopien ich nasilenia bywa
bardzo zmienny. Jeden chory moze np. natrgtnie rozdrapywaé swoje rany, podczas gdy
u drugiego tego rodzaju zachowanie pojawi si¢ sporadycznie. Jezeli ksiazke t¢ czytaja rodzice
niedawno zdiagnozowanego malenstwa, to powinni wzia¢ to pod uwage, by nie martwic si¢
na zapas. Oczywiscie, podstawowe objawy, takie jak hipotonia, brak uczucia sytosci czy
obnizone zapotrzebowanie na energi¢, dotycza, niestety, wszystkich chorych.

W rozdziale 4 przedstawiono najwazniejsze formy terapii: wczesne wspomaganie rozwoju
i rehabilitacje, kontrolg odzywiania oraz diete, a takze terapi¢ hormonem wzrostu. Ta ostatnia
okazala si¢ prawdziwym przetomem w leczeniu zespotu Pradera-Williego. Zanim zaczgla by¢
stosowana, chorzy mieli bardzo male szanse na to, by wydosta¢ si¢ z btednego kota objawow:
nieopanowana che¢¢ jedzenia oraz drastycznie obnizona przemiana materii i brak aktywnosci
fizycznej nakrecaly spirale otylosci. Hormon wzrostu przyspiesza przemiang materii oraz
poprawia mas¢ migéniowa, dzigki czemu chorzy moga si¢ wigcej ruszac¢ i jesli zachowuja
odpowiednio dobrang dietg¢, moga uchroni¢ si¢ przed zgubnym przerostem tkanki
tluszczowej. Nie mozna jednak zapominaé, ze leczenie przyniesie spodziewane skutki
jedynie w potaczeniu z odpowiednim sposobem odzywiania, rehabilitacja 1 programem
codziennej aktywnosci.

Wczesne wspomaganie rozwoju oprocz rehabilitacji powinno uwzglednia¢ takze prowadzona
od niemowlgctwa terapie mowy 1 stymulacje rozwoju intelektualnego. Intensywna
rehabilitacja oraz natlok wizyt u lekarzy specjalistow w dwu pierwszych latach zycia dziecka
powoduje czgsto, ze wspomaganie rozwoju jezykowego i poznawczego odkladane jest na
pozniej. To wielki btad! Wigkszos¢, jesli nie wszystkie, dzieci z zespotem cierpia z powodu
op6znionego 1 zaburzonego rozwoju mowy. Nie ma wigc co czekaé, az jezyk ,,sam” si¢
rozwinie, poniewaz zaniedbania z pierwszych lat Zycia trudno potem nadrobi¢, a niewyrazna,
trudna do zrozumienia mowa ogranicza kontakty spoteczne dziecka i odbija si¢ negatywnie na
nauce w szkole.

Rozdziat 5 poswigcono relacjom w rodzinie. Choroba dziecka, ktéra okazuje si¢ nieuleczalna,
wplywa na wszystkich cztonkow rodziny i ich relacje ze sSrodowiskiem, w jakim Zyja. Zawsze
stanowi szok dla najblizszych — zespotu Pradera-Williego nie da si¢ przewidzie¢. Oznacza
takze wiele nowych obowiazkow (rehabilitacja, dieta, wizyty w poradniach specjalistycznych
itp.), ktére wymagaja starannego planowania 1 =zabieraja sporo czasu. Jezeli
w rodzinie jest wigcej dzieci, nie wolno zapomina¢ o problemach rodzenstwa chorego
dziecka. Zmienia si¢ takze postrzeganie tej rodziny przez blizsze i dalsze otoczenie, gdyz
choroba genetyczna czgsto budzi w nich lgk. Nie wszyscy potrafia si¢ wlasciwie zachowac
1 udzieli¢ potrzebnego wsparcia. Czasami rodzina w najtrudniejszym okresie po postawieniu
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rozpoznania choroby sama sobie musi radzi¢ z naturalnym w takiej sytuacji kryzysem.
W rozdziale tym przedstawiono typowe problemy, z ktérymi przychodzi zmierzy¢ si¢ bliskim
chorego dziecka, oraz zasugerowano, jakie strategie moga okaza¢ si¢ pomocne w relacjach
z dalszymi krewnymi, sasiadami, przedszkolem i szkola.

Ksiazka niniejsza ma charakter pogladowy 1 cho¢by z racji swej objgtosci nie pretenduje do
wyczerpujacego przedstawienia zagadnienia tak zlozonego, jak zesp6l Pradera-Williego.
Osoby chcace poglebi¢ wiedzg na temat PWS moga siggna¢ np. po jedna z pozycji, ktérych
spis znajduje si¢ na koncu ksigzki. Wsrdd nich warto zapoznaé si¢ z  pierwszym
opracowaniem naukowym wydanym w jezyku polskim w formie ksiazkowej: Zespot
Pradera-Williego autorstwa dr Ewy Obersztyn i dr Agnieszki Szpecht-Potockie;j.

Nawet najlepsze publikacje nie moga w zaden sposdb zastapi¢ specjalistycznej opieki
medycznej. Kazdy chory — zaréwno dziecko, jak i dorosly — powinien znajdowac si¢ pod
opiecka odpowiednich poradni specjalistycznych, wsrdod ktérych, z racji  zaburzen
hormonalnych, szczegdlna rolg¢ odgrywa poradnia endokrynologiczna.
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Rozdziat 2
Przyczyny choroby — genetyka i ogdélny obraz schorzenia

Zesp6t Pradera-Williego (PWS) jest bardzo rzadko spotykana choroba. Szacuje sig, ze na
okoto 20 000 noworodkow tylko 1 dotknigte jest tym zaburzeniem. W Polsce rodzi si¢ wigc
co roku kilkanascioro dzieci, ktorym przyjdzie walczy¢ z wiecznym brakiem uczucia sytosci.
Dla poréwnania w tym samym czasie urodzi si¢ okoto 623 osob z zespotem Downa.

Swoja nazwe¢ choroba zawdzigcza szwajcarskim lekarzom: Andrei Praderowi
i Heinrichowi Williemu, ktérzy w 1956 roku wraz z Alexisem Labhartem po raz pierwszy
opisali ten zespot. Cho¢ jego przyczyna pozostawala wowczas zagadka, to jednak dominujace
objawy byly tak charakterystyczne i wyjatkowe, ze pozwolity wyodrgbni¢ nowa jednostke
chorobowa. Wszystkie dzieci, na ktore zwrdcili uwage szwajcarscy lekarze, cierpialy na
hipotonig, czyli obnizone napigcie mig$niowe, a takze hipogonadyzm zalezny od niedoboru
hormonéw plciowych i powodujacy niepelne dojrzewanie. Dzieci te byly takze bardzo otyle
i niskie, a takze wykazywaty opdznienie w rozwoju psychoruchowym.

Podloze genetyczne

Dzi§ wiemy, ze u podioza tych objawow lezy btad w informacji genetycznej zawarte] w
DNA kazdej komorki, ktory lekarze genetycy moga zdiagnozowaé na podstawie
specjalistycznych badan genetycznych. Dlatego kazde dziecko, u ktorego podejrzewa si¢
zespol Pradera-Williego, powinno zosta¢ skierowane do poradni genetycznej. Badanie
zazwyczaj wyglada tak, ze dziecku pobierana jest krew, z krwi wyodrgbniane (izolowane) jest
DNA, ktore nastgpnie stuzy jako materiat do analizy genetyczne;j.

Zanim wyjasnimy, czego dokladnie szukaja lekarze, przeprowadzajac badania, musimy

powiedzie¢ parg stow o ludzkich genach. Geny stanowia ,,przepis”, ktory okresla cechy

ludzkiego organizmu, m.in. kolor wlosow 1 oczu, budowe¢ ciata czy predyspozycje

(np. $wietny stuch). Oczywiscie, z jednej strony nie zawsze jest tak, ze jeden gen sam

odpowiada za jaka$ konkretna ceche. Wiele wlasnosci organizmu wynika ze wspotdziatania

roznych gendw. Z drugiej za$ strony jeden gen moze odgrywaé wazna role w kilku réznych
procesach zachodzacych w naszym ciele.

Geny nie sa rozproszonymi czasteczkami, lecz leza
upakowane na tzw. chromosomach. Chromosomy
mozemy sobie wyobrazi¢ jako cienkie tancuszki
genoOw  potaczonych ze soba w  strukturg
przypominajaca krgcone schody zaprojektowane

, o

przez szalonego architekta (naukowcy nazywaja ja
,podwdjna helisa”; jak wyglada, mozna zobaczy¢ na
rys. 1).

U ludzi chromosomy polaczone sa w pary; 46

chromosomoéw tworzy w sumie 23 pary,
z ktorych kazda zawiera jedna kopi¢ chromosomu
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odziedziczonego od matki i jedna od ojca. Pary chromosoméw dla wygody ponumerowano od
1 do 22, a 23 nazywa si¢ zwykle nie numerem, lecz para chromosoméw ptciowych, poniewaz
jej struktura decyduje o pici czlowieka. Kazda komoérka ludzkiego ciata zawiera komplet 23
par chromosomow. Wyjatek stanowia komorki rozrodcze (plemniki i komorki jajowe) —
zawieraja one zestaw 23 pojedynczych chromosoméw, poniewaz drugi komplet uzupeniany
jest w momencie zaplodnienia. Dzigki temu dziecko otrzymuje po polowie gendéw od kazdego
z rodzicow.

Na chromosomach panuje $cisly porzadek: poszczegdlne geny przypisane sa do konkretnych
chromosomow i musza by¢ ustawione w okre$lonej kolejnosci. Jesli z jakich§ powodow
w poczatkowej fazie rozwoju porzadek ten zostaje zaburzony, np. geny ,,pomieszaja”’
kolejnos¢ albo ,,wypadna” z chromosomu, to zmienia si¢ caly ,,przepis na czlowieka”.
Niektore takie zmiany nie powoduja zadnych dramatycznych skutkéw, podobnie jak dodanie
odrobing mniejszej lub wigkszej ilosci cukru do ciasta. Jesli jednak zmiana dotyka genow
o szczegblnym znaczeniu, wowczas przepis si¢ ,,psuje’; informacja zawarta w kodzie
genetycznym ulega nieodwracalnemu zaburzeniu, a konsekwencja jest choroba
uwarunkowana genetycznie.

Zespot Pradera-Williego powstaje w wyniku wiasnie takich powaznych zmian  w ukladzie
gendw znajdujacych si¢ na chromosomie 15. Chromosom ten jest W pewnym sensie
wyjatkowy. Jak wspomnieli§my wczesniej, od kazdego z rodzicow otrzymujemy po jednym
chromosomie danej pary. Oznacza to, ze mamy dwie kopie tych samych gendéw — jedna od
matki, druga od ojca. Zazwyczaj obie te kopie ,,dziataja”, tzn. petnia taka sama funkcjg. Jesli
wigc jaki$ gen — dajmy na to — na matczynym chromosomie 6 nie dziata prawidtowo, to jego
odpowiednik na chromosomie 6 pochodzacym od ojca jest sprawny (aktywny, jak mowia
genetycy) 1 ratuje sytuacje, nie dopuszczajac do powstania objawow choroby. Inaczej jest
w przypadku genoéw znajdujacych si¢ na chromosomie 15. W tym przypadku liczy si¢
pochodzenie: tylko niektore geny z chromosomu ojcowskiego ,.dziataja”, podczas gdy
pozostate sa jakby ,,u$pione”. To samo dotyczy genéw matczynych. Co wigcej, matczyny
odpowiednik aktywnego genu odojcowskiego pozostaje wylaczony (nieaktywny) i vice versa.
Naukowcy nazywaja to pigtnowaniem genomowym: chromosomy ,,nosza pi¢tno” swojego
pochodzenia od matki lub ojca. Oznacza to, ze w przypadku, gdy geny z okreslonego
fragmentu chromosomu 15 pochodzace od jednego z rodzicéw zostana jakkolwiek zaburzone,
to kopia zapasowa tych samych gendéw od drugiego rodzica nie zadziata (tzn. nie zastapi ich
funkcji). Tak wtasnie dzieje si¢ w przypadku zespotu Pradera-Williego; 15 chromosom
odojcowski (a $cislej] mowiac, jego krytyczny dla zespotu Pradera-Williego fragment zwany
regionem 15q11-13) nie funkcjonuje prawidtowo. Zazwyczaj wynika to z faktu, ze gendéw
tych po prostu brakuje, gdyz doszlo do utracenia (wypadnigcia) regionu krytycznego.
Odpowiadajace im geny znajdujace si¢ na chromosomie 15 pochodzacym od matki nie moga
jednak zrekompensowaé powstatego braku, poniewaz pozostaja ,,uspione”. Gdy analogiczny
problem dotyczy matczynej kopii tego samego fragmentu chromosomu 15, powstaje zupetnie
inna choroba — zesp6t Angelmana. Wowczas ,,uspione” geny pochodzace od ojca nie sa
w stanie zastapi¢ brakujacych gendw matczynych. Na tym wiasnie polega mechanizm
pigtnowania genomowego: niektére geny zachowuja pamig¢ o swoim pochodzeniu i beda
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aktywne jedynie wtedy, gdy leza na matczynej kopii chromosomu, inne za$ — kiedy znajduja
si¢ na kopii ojcowskie;j.

Znane s3 trzy rodzaje btedow genetycznych, w wyniku ktérych pojawiaja si¢ objawy zespotu
Pradera-Williego. Najczestsza jest tzw. delecja. Oznacza ona, ze genow z regionu
krytycznego po prostu brakuje, poniewaz ten fragment chromosomu zostat utracony. Jak
pamigtamy, matczyne odpowiedniki tych genow nie sa aktywne, nie moga wigc
zrekompensowac¢ powstatego braku. Delecje wystepuja w 70% przypadkoéw zespotu Pradera-
Williego i w przewazajacej wigkszosci nie sa dziedziczone. Powstaja z nieznanych przyczyn
w pojedynczych komorkach rozrodczych albo na poczatkowym etapie rozwoju zarodka.
Ryzyko powtdrzenia si¢ takiego bledu genetycznego u kolejnego dziecka jest wigc znikome.
Jedynie w naprawde nielicznych przypadkach delecje zwiazane sa z zaburzeniami
dziedzicznymi 1 wowczas ryzyko powtoérzenia jest znaczace (od 5 do 50%). Druga co do
czestosci wystepowania przyczyna PWS jest disomia matczyna, ktora wystepuje w okoto
25% przypadkéw. Oznacza ona, ze wskutek btednego podziatu komorki dziecko otrzymato
dwie kopie chromosomu 15 od matki, podczas gdy kopia odojcowska zostata ,,zgubiona”.
Z powodu wczesniej wspomnianego pigtnowania genomowego geny na kopii matczynej nie
sa aktywne i po prostu nie dziataja.

Trzeci mechanizm odpowiedzialny za powstanie zespolu zwany jest mutacja centrum
imprintingu. Centrum imprintingu to fragment chromosomu, ktory kieruje dziataniem
krytycznego dla PWS regionu. W wyniku tzw. mutacji (btedu w zapisie genetycznym)
w centrum imprintingu odojcowskie geny krytycznego regionu 15ql11-13, cho¢ fizycznie
obecne, pozostaja w ,,uspieniu”, tzn. nie wykazuja aktywnosci, od ktoérej zalezy prawidtowy
rozwoj. Zazwyczaj zaburzenia (mutacje) centrum imprintingu powstaja przez przypadek i nie
sa dziedziczne, podobnie jak delecje. Inaczej jest jedynie w naprawdg rzadkich przypadkach
1 wowczas ryzyko powtorzenia choroby u kolejnego dziecka wynosi 50%.

| Ojciec ‘ | Matka |
2 Q Q9
PWS
region
krytyczny
Qo @ Qo QD Qo @
J J
I I
Delecja Disomia Zaburzenia
centrum
imprintingu
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Podkre§lmy raz jeszcze — w zdecydowanej wigkszosci przypadkow zespot Pradera-Williego
nie jest skutkiem dziedzicznej wady przekazanej przez rodzica. Jezeli moéwimy o ,,genach
odojcowskich” czy ,,disomii matczynej”, to nie znaczy bynajmniej, ze ojciec lub matka
w jakikolwiek sposob odpowiadaja za chorobg dziecka! Nie odpowiadaja! — zespdt powstaje
przypadkowo i nikt nie jest temu winien.

Gdy wada powstala przez przypadek (czyli de novo, jak mowia genetycy), to ryzyko, ze
kolejne dziecko urodzi si¢ chore, jest znikome. Watpliwosci, jakie moga mie¢ w zwiazku
z tym rodzice, rozjasni wizyta w poradni genetycznej. Lekarze na podstawie
przeprowadzonych badan wyjasnia rodzicom, jakie jest ryzyko powtdrzenia si¢ choroby.

Mechanizmy choroby

Wiadomo, co prawda, gdzie zlokalizowane sa geny odpowiedzialne za powstanie zespotu
Pradera-Williego, ale nadal pozostaje tajemnica, ktore z nich odpowiadaja za poszczegdlne
objawy 1 w jaki sposob tak naprawdg wplywaja one na dzialanie organizmu ludzkiego.
Podejrzenia uczonych skierowane sa w strong czg$ci mozgu zwanej podwzgoérzem. Objawy,
jakie wystepuja u chorych, oraz liczne badania naukowe sugeruja, ze to wlasnie zaburzone
funkcjonowanie tej czesci mézgu odpowiada za wiele przejawow choroby.

Podwzgorze to malenki (wazy jedynie okoto
4,5 grama!), ale niestychanie wazny fragment
naszego mézgu. Tutaj bowiem umiejscowione
sa liczne ,,08rodki zarzadzania”, ktore kieruja
praca  tzw. autonomicznego uktadu

podwzgorze

przysadka

nerwowego  Okre$lenie  ,,autonomiczny”
oddaje zasadnicza cechg tej czg$ci naszego
ukladu nerwowego — dziala ona niejako
automatycznie, bez udziatu naszej
$wiadomosci 1 woli.

Mozemy nazwaé podwzgorze ,straznikiem rownowagi”. Osrodki, ktdre si¢ w nim znajduja,
odpowiadaja bowiem za regulacje wielu funkcji zwiazanych z ,,gospodarka energetyczng”
naszego ciala. Zawiaduja odczuciem glodu i sytosci, spalaniem cukrow i tluszczow oraz
magazynowaniem ,,zapasow”’. Kiedy energia si¢ konczy, kaza nam jes$¢, wzbudzajac apetyt,
a kiedy si¢ najemy, wysylaja sygnat ,,do$¢”, bySmy juz nie jedli. Dbaja o ilos¢ wody
w organizmie, np. wzbudzajac pragnienie 1 powstrzymujac wydalanie ptynow. Kontroluja
temperaturg ciata (np. podwyzszaja ja w przypadku infekcji) oraz wptywaja na poziom
ci$nienia krwi. Zarzadzaja takze cyklami snu i czuwania. Poza tym podwzgérze jest $cisle
»skomunikowane” z przysadka mézgowa, ktéra odpowiada m.in. za wydzielanie hormonu
wzrostu 1 przebieg dojrzewania ptciowego.
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Jesli porownamy funkcje, ktore spelnia podwzgorze, z objawami zespotu Pradera-Williego, to
zobaczymy, ze pasuja do siebie niczym elementy uktadanki:

1. Zespol objawia si¢ niskorostoscia (niedobor hormonu wzrostu) i niepetnym
dojrzewaniem ptciowym (dziewczgta przewaznie nie miesiaczkuja, a chtopcy nie maja
zarostu 1 nie przechodza mutacji).

2. Osoby z PWS cierpia na zaburzenia termoregulacji — potrafia dostaé wysokiej
goraczki w najmniejszej infekcji albo zupeknie bezgoraczkowo przechodzi¢ bardzo
powazna chorobg.

3. Chorzy nie maja uczucia sytosci i moga jes¢ bez konca, co prowadzi do monstrualnej
otylosci.

4. Cykl snu i czuwania jest u chorych czgsto zaburzony; np. budza si¢ w $rodku nocy,
a w ciagu dnia sa nadmiernie senni.

5. Zespot wiaze si¢ z podwyzszonym ryzykiem tzw. zatrucia wodnego — organizm nie
wydala wody, co moze spowodowaé zagrazajace zyciu rozcienczenie osocza (krwi).

Wiele wigc wskazuje na to, ze geny znajdujace si¢ na odojcowskim chromosomie 15
wpltywaja na rozwo6j 1 dziatanie podwzgorza. Kiedy ich zabraknie w wyniku delecji lub
z powodu innych opisanych wczesniej zaburzen, nie moga one spetnia¢ swojej funkcji
(tak jak sig¢ dzieje w PWS), podwzgdrze nie moze spetni¢ przypisanej mu roli ,,straznika
rownowagi”: temperatura skacze, masa ciala ro$nie bez opamigtania, a dzien miesza si¢
Z N0C3...

Réwnowaga energetyczna

Przyjrzyjmy si¢ blizej mechanizmom, ktore odpowiadaja za utrzymanie réwnowagi
energetycznej w ludzkim ciele. Wiemy juz, ze w zarzadzanie tymi procesami zaangazowane
jest podwzgérze. Aby dobrze kierowaé glodem i sytoscia, musi ono ,,porozumiewac si¢”
z uktadem trawiennym; z jednej strony potrzebuje informacji o tym, ile zjedliSmy, z drugie;j
za$ musi w jaki$ sposob sygnalizowa¢ uktadowi trawienia, by zjadt wigcej lub — przeciwnie
— przestat juz jes¢. Taki system komunikacji zapewniaja specjalne hormony.

W jezyku potocznym stowo ,.hormon” kojarzy si¢ zazwyczaj do$¢ jednoznacznie. Kiedy
moéwimy, ze komus ,,graja hormony”, to na pewno nie mamy na mysli np. hormonu wzrostu,
lecz odpowiedzialne za poped seksulany hormony ptciowe. Tymczasem hormony to specjalne
zwiazki chemiczne wytwarzane przez organizm. Dzialaja one jak wiaczniki i wytaczniki,
aktywuja 1 dezaktywuja (przerywaja) okreslone procesy zachodzace w naszym ciele
(np. insulina zmniejsza poziom glukozy we krwi, a inny hormon — glukagon — go podnosi).
Hormonow jest bardzo duzo, wciaz odkrywane sa nowe, a znakomita wigkszo$¢ z nich nie
ma nic wspdlnego z uktadem rozrodczym.
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Rolg sygnalizatorow glodu i sytosci petnia hormony produkowane przez narzady uktadu
pokarmowego: zotadek, watrobe, trzustke, jelita, a takze tkanke thuszczowa. Jedne z nich
wzbudzaja apetyt, a drugie go redukuja. Jesli wraz z krwia doplywaja do podwzgérza
,hormony glodu”, to reaguje ono, wzbudzajac w nas cheé poszukiwania 1 spozywania
pokarmu, a jednocze$nie nakazuja oszcz¢dzanie energii. Poczucie glodu kaze wigc
jednoczesnie ograniczy¢ aktywnos¢. ,,Hormony syto§ci” zmniejszaja nasze zainteresowanie
jedzeniem i pozwalaja zajaé si¢ innymi czynnosciami.

W przypadku zespotu Pradera-

Williego chory zachowuje sig tak,

| jakby do jego mobzgu nie
j ' | docieraty sygnaly sytosci albo tez
_ o$rodki odpowiedzialne za ich
e odbior praktycznie nie dziataty.
,»* = . Niezaleznie wiec od tego, ile
. osoba z PWS zje, jej mozg
= nieustannie czuje, ze pokarmu
: bylo za malo. Kaze wigc
organizmowi oszczgdza¢ energig,
mozliwie malo sie ruszaé
1 szybko znalez¢ co$ do jedzenia.
Nawet jesli chory wazy 200 kg

l ( 1 zjadl obfity obiad, to jego mdzg

grelina tego ,,nie widzi” i zachowuje sig
0 , tak, jakby organizm umierat
insulina J z glodu! Byé moze to wlaénie
ttumaczy  fakt, ze  nawet

CKK - wychudzone niemowleta
Ch[}fecyﬂt{:kinina z zespotem maja nadmiar tkanki

tluszczowej, a jednoczesnie zbyt
malo miesni.

Jednym z hormondéw wywotujacych taknienie jest produkowana w zotadku grelina. Kiedy
zotadek jest pusty, wydzielanie greliny wzrasta; napetnienie zotadka pokarmem powoduje, ze
poziom tej substancji spada. Co ciekawe, wypicie duzej ilosci wody nie hamuje wydzielania
greliny — organizm nie daje si¢ w ten sposob ,,0szuka¢” 1 dalej domaga si¢ ,,prawdziwego”
jedzenia. U os6b z zespolem Pradera-Williego poziom greliny jest znacznie wyzZszy niz
u 0so6b zdrowych. Nie moze by¢ ona jednak jedyna przyczyna nadmiernego taknienia, gdyz
eksperymentalne obnizenie jej poziomu nie wptynglo znaczaco na ch¢¢ jedzenia u chorych.

Gdy pokarm dotrze do jelit, wydzielaja one hormon zwany PYYs.s6, ktory z kolei jest
postancem syto$ci, podobnie jak CCK czy produkowana przez tkanke thuszczowa leptyna.
Prawdopodobnie hormonéw tych jest znacznie wigcej. Na razie nie znaleziono takiego,
ktérego podanie z zewnatrz w postaci leku spowodowatoby u chorych z PWS zmniejszenie
zainteresowania jedzeniem i przywrocitoby poczucie sytosci po positku.

17



Otylosé

Monstrualna otylo$¢ znana jest jako najbardziej charakterystyczna cecha zespotu Pradera-
Williego. Otylos¢ ta jest skutkiem opisanych wczesniej nieprawidlowosci w mechanizmie
odpowiadajacym za rownowagg energetyczna organizmu ludzkiego. R6zni si¢ ona od otytosci
»ZWwyklej” 1 jest od niej o wiele bardziej niebezpieczna. Przede wszystkim tempo jej
narastania jest znacznie szybsze — waga dziecka z PWS, ktérego odzywianie nie znajduje si¢
pod $cista kontrola, w wieku kilkunastu lat przekracza zazwyczaj 100 kg, a potrafi dosiggnac
nawet 1 300 kg! Dzieje si¢ tak dlatego, ze chorzy, majac drastycznie obnizone
zapotrzebowanie na energi¢, nie potrafia zaprzesta¢ jedzenia, podczas gdy osoby otyle po
odpowiednim positku traca ochote na dalsze jedzenie, nawet jesli w ich przypadku positek ten
musi by¢ bardziej obfity. Pokazaly to tzw. testy kanapkowe przeprowadzone przez wielu
badaczy (zob. ramka).

Innym znaczacym elementem, ktory odrdznia otyto§¢ w zespole Pradera-Williego od otytosci,
jaka wyksztalca si¢ u os6b zdrowych, jest tzw. ,,proporcja tkanek ciala”. Co to znaczy?
Dziecko, ktérego otyto$¢ stanowi skutek nadmiernego jedzenia, oprocz zwigkszonej ilosci
zmagazynowanego thuszczu ma réwniez wigcej migéni (stad zapewne wywodzi sig
powszechne przekonanie, ze ludzie stusznej postury obdarzeni sa wigksza sila). Inaczej jest
w przypadku dziecka z zespolem Pradera-Williego; gromadzeniu nadmiernych zapasow nie
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towarzyszy zwigkszenie masy migsniowej. Rosnaca masa ciala nie zostaje wigc
»Zrekompensowana” dodatkowa sita migs$ni, ktora pomoglaby w podejmowaniu wysitku
fizycznego, a oznacza jedynie zbedny balast drastycznie poglebiajacy niepetnosprawnosé
chorego. Obciazenia nie wytrzymuja stawy, pojawiaja si¢ takze trudne w leczeniu obrzgki
limfatyczne, a stabo uwapniony ko$ciec chorych narazony jest na bardzo trudno gojace si¢
ztamania. Aktywno$¢ ruchowa staje si¢ coraz trudniejsza, a w koncowej fazie wrgcz
niemozliwa. Zmniejszona ilo§¢ masy migsniowej w zespole Pradera-Williego zwiazana jest
z niedoborem hormonu wzrostu. Nieoceniona pomoc w zwalczaniu opisanych probleméw
stanowi wigc terapia tym hormonem. Nie wolno jednocze$nie zapominac, ze ta terapia bedzie
skuteczna jedynie w polaczeniu z rehabilitacji 1 programem codziennej aktywnos$ci (o tych
formach leczenia szerzej traktuje rozdziat 4).

Otytos¢ stanowi takze przyczyne wielu schorzen obecnych w przebiegu ,,zwyklej” otylosci,
takich jak cukrzyca insulinooporna, niewydolnos¢ serca i uktadu krazenia czy tez nasilenie
bezdechow nocnych. Wszystkie one w zespole Pradera -Williego rozwijaja si¢ jednak
zastraszajaco szybko i1 stanowia najczgstsza przyczyng przedwczesnej $mierci.

Zaburzenia snu i oddychania

Sposrod innych skutkéw nieprawidlowego funkcjonowania podwzgorza, ktore wystepuja
powszechnie u chorych z zespotem Pradera-Williego, wymieni¢ nalezy zaburzenia cyklu snu
1 czuwania oraz bezdechy (krotkie przerwy w oddychaniu podczas snu). Wymieniamy je
razem, poniewaz ich niekorzystne efekty wzajemnie si¢ wzmacniaja, prowadzac do
nadmiernej sennosci w ciagu dnia. Senno$¢ ta przybiera niekiedy formg naglego
,,odptynigcia”, ktoremu moze towarzyszy¢ chwilowa utrata napigcia migsniowego (wtadzy
nad mig$niami); np. dziecko zasypia nagle w trakcie karmienia albo, co gorsza, pada na
podtoge podczas zabawy.

Bezdechy pochodzenia centralnego (czyli spowodowane niewlasciwym dzialaniem czgs$ci
mozgu odpowiedzialnej za proces oddychania) wystepuja juz u bardzo matych dzieci.
Infekcje oraz narastanie otylosci powoduja, ze dotacza si¢ takze tzw. bezdech obturacyjny.
W jezyku lacinskim obturatio oznacza ,,zastonié, stanowié¢ przeszkodg” — przyczyna tego
rodzaju bezdechu jest wlasnie pojawienie si¢ mechanicznej przeszkody utrudniajacej proces
oddychania. Podczas infekcji dochodzi do powigkszenia migdatkéw, takze w przypadku
narastania otylo$ci przeplyw powietrza do pluc zostaje ograniczony, co stanowi czgsta
przyczyng niedotlenienia dodatkowo uposledzajacego rozwoj dziecka.

Bezdechy obturacyjne u o0s6b z zespotem Pradera-Williego sa bardzo niebezpieczne.
Powigkszenie migdatkow podczas zwyczajnego przezigbienia w przypadku niektorych
chorych bywa tak duze, ze stanowi wrg¢cz $miertelne zagrozenie. Poza tym bezdechy
powoduja przerwy w dostawie tlenu takze do modzgu, co dodatkowo pogiebia problemy
z rozwojem dzieci. Z tej przyczyny przerost migdaltkéw powinien by¢ szybko leczony
operacyjnie.
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Stany psychotyczne

Zbierane od wielu lat dane oraz badania naukowe wskazuja, ze wystgpujace u czgsci chorych
stany psychotyczne maja najprawdopodobniej podiloze genetyczne. W zdecydowanej
wigkszosci przypadkow dotykaja one osob z disomia matczyna — az % z nich choruje na tego
typu zaburzenia. Dlaczego tak si¢ dzieje, doktadnie nie wiadomo. Dla rodzicow i opiekunow
ptynie stad jednak praktyczny wniosek, by nie ignorowa¢ dziwnych, odbiegajacych od normy
zachowan dzieci. Leczenie psychiatryczne przynosi dobre rezultaty, przy czym prowadzacy
chorego psychiatra powinien ostroznie dawkowac leki. Osoby z zespotem moga wykazywaé
nietypowe reakcje na stosowane leki i w wigkszosci potrzebuja bardzo matych dawek.

Autyzm a zespol Pradera-Williego

Osoby z zespolem Pradera-Williego juz jako male dzieci przejawiaja specyficzne
zachowania: sztywno trzymaja si¢ ustalonych rytuatow; chetnie wybieraja wczesniej znane
zabawki, nawet jesli bawily si¢ nimi od dluzszego czasu; dopdty maja trudnosci
zZ przerwaniem rozpoczgtej wcezesniej czynnosci (np. kolorowania rysunku, uktadania
klockéw itp.), dopoki nie ,,dojda do konca”; nalegaja na powtarzalno$¢ codziennych
czynnosci i ich ,,wlasciwe” wykonanie (np. ubranka zdjgte wieczorem musza by¢ utozone w
okreslonej kolejnosci w ustalonym miejscu, napoje w domu pija tylko ze swojego kubka itp.).
Zachowania kompulsywne nie ograniczaja si¢ wigc jedynie do odzywiania i obsesyjnego
zainteresowania jedzeniem. Co wigcej, wiele wskazuje na zwiazek pomigdzy nasileniem
obsesji dotyczacych jedzenia (takich jak natrgtne poszukiwanie artykutéw spozywczych,
natarczywe dopytywanie o porg i1 sktad positkéw, pilnowanie tego, co do jedzenia dostaja inni
itp.) a innymi formami zachowan zrytualizowanych. Im silniejsze zaniteresowanie jedzeniem,
tym wigcej zaburzen zachowania nalezy si¢ spodziewa¢ w innych dziedzinach zycia.

Osoby z PWS doswiadczaja tez zwykle trudnosci w przystosowaniu si¢ do zycia spolecznego
oraz w zrozumieniu cudzych zachowan i intencji.

Objawy te przypominaja problemy spotykane u dzieci z zaburzeniami autystycznymi. Z tego
powodu zesp6t Pradera-Williego zaliczany bywa do tzw. ,spektrum autystycznego”.
Oczywiscie, chorzy z zespotem rzadko kiedy wykazuja klasyczne objawy autyzmu: same
ucza si¢ mowic¢ (cho¢ mowa jest opozniona), maja swietny kontakt z rodzicami, nie brakuje
im tez zazwyczaj poczucia humoru. Niemniej jednak terapie stosowane u dzieci
autystycznych moga by¢ pomocne w ograniczaniu rytualistycznych form zachowania.

Szczegoblne ryzyko wystapienia zaburzen autystycznych maja chorzy z disomia matczyna.
Inne zaburzenia zachowania

Natretne poszukiwanie jedzenia wynika z wcze$niej opisanych zaburzen regulacji glodu
1 syto$ci. Wszystko wskazuje tez na to, ze takze inne specyficzne dla os6b z zespolem
Pradera-Williego = zachowania  stanowia  skutek  wrodzonej wady  genetycznej
i spowodowanych nig zaburzen. Swiadczy o tym choéby opisany w poprzednim podrozdziale
zwiazek pomig¢dzy nasileniem obsesji dotyczacych pokarméw a innymi zachowaniami
kompulsywnymi. Jeszcze doktadnie nie wiadomo jednak, jaki mechanizm je wywotuje.
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W przypadku skubania skory oraz rozdrapywania strupow i ran istnieje nastg¢pujaca hipoteza:
wysoki prog bolu powoduje, ze chorzy nie maja przykrych doznan w zwiazku ze swoim
zachowaniem, natomiast odczuwaja przyjemnos$¢, poniewaz ich mézg w odpowiedzi na
uszkodzenia skory produkuje substancje usmierzajace bol. Inni badacze sa zdania, ze chorzy
,»ucza”’ si¢ skubania, nasladujac otoczenie, np. siostr¢ wyciskajaca pryszcze. Nie ma, niestety,
zadnego lekarstwa na t¢ dolegliwos$¢, ktoéra moze wystgpowa¢ w bardzo duzym nasileniu,
grozac zakazeniami i szpecac chorego. Jedyna odpowiedzia moga by¢ dziatania prewencyjne
i1 zmiany $rodowiskowe (opisane w rozdziale 3).

W przypadku wszystkich zaburzen zachowania warto szuka¢ wsparcia psychologicznego
i terapii, ktore zmniejszaja uciazliwos¢ objawdéw. Nie mozemy jednak zapominaé, ze nie
powinni$my obwinia¢ chorego za te zachowania ani tez przypisywa¢ mu odpowiedzialnosci
za kolejne ,,wpadki”. To nie dziecko jest ,,niegrzeczne” — to my okazujemy si¢, podobnie jak
ono, bezsilni wobec tej dziwnej choroby.
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Rozdziat 3
Typowe objawy

Zespot Pradera-Williego jest schorzeniem bardzo zlozonym. Oznacza to, ze wystgpuje w nim
wiele réznych objawéw, z ktorych kazdy wymaga specjalnego postgpowania i leczenia.
Wiotko$¢ (hipotonia) wymaga rehabilitacji, obnizona przemiana materii — restrykcyjnej diety
niskokalorycznej, a niedorozwo6j migsni 1 niski wzrost — leczenia hormonem wzrostu.
Problemom tym trzeba stawi¢ czola odpowiednio wczesnie. Jezeli tego nie zrobimy, zakldca
one przebieg rozwoju dziecka i doprowadza do powstania kolejnych powaznych powiktan.
Brak rehabilitacji spowoduje narastanie op6znien rozwojowych, a bez diety 1 programu
aktywnosci ruchowej dziecko w krotkim czasie stanie si¢ monstrualnie otyte. Otylos¢ z kolei
wywota wtornie choroby, takie jak cukrzyca, niewydolnos¢ serca i ukladu krazenia, choroby
stawow 1 powazne skrzywienia krggostupa, ktore uniemozliwia wdrozenie leczenia
hormonem wzrostu.

Objawy opisane w tym rozdziale mozna wigc podzieli¢ na pierwotne i wtorne. Wiasciwe
postepowanie w zespole Pradera-Williego polega przede wszystkim na wczesnym reagowaniu
na pierwotne problemy, aby nie dopusci¢ do powstania wtornych powiktan. Wymaga to
wielkiego wysitku ze strony rodzicéw i dobrej wspotpracy z calym gronem specjalistow.
Pamigtajmy jednak, ze komplikacje wynikle z braku odpowiednio wczesnej interwencji
bardzo szybko pogtebiaja niepelnosprawnos¢ dziecka i jeszcze trudniej poddaja si¢ leczeniu.

Hipotonia

Gleboka hipotonia jest pierwszym objawem, jaki powinien zaniepokoi¢ rodzicoéw i lekarzy.
Hipotonia to zbyt niskie napigcie migsniowe. Niemowle jest wiotkie: przelewa si¢ przez rece,
niewiele si¢ rusza, mato ptacze (czasem nie robi tego w ogodle przez pierwsze miesiace!)
1 duzo $pi. Potozone na brzuchu nie jest w stanie podnie$s¢ gléwki, a brane na rece sprawia
wrazenie bezwladnego.

Hipotonia daje o sobie znal jeszcze przed
narodzeniem. Nierzadko juz w okresie ciazy
matki dzieci z PWS niepokoi fakt, ze ich
P & malenstwo nie kopie i prawie wcale nie czuja
Q jego ruchdow. Po urodzeniu za$ slabe napigcie
migsniowe odbija si¢ negatywnie na dwu
bardzo waznych dziedzinach: karmieniu

dziecka i jego rozwoju ruchowym.

Karmienie  hipotonicznego niemowlgcia
sprawia zazwyczaj powazne problemy, przynajmniej w poczatkowym okresie. Niektore dzieci
w ogoble nie wykazuja odruchu ssania, a te, ktore ssa¢ potrafia, maja trudnosci z potykaniem
pokarmu 1 szybko mecza si¢ podczas jedzenia. Rzadko ktérej mamie udaje si¢ karmic
dziecko piersia. Bardzo czgsto hipotonia jest tak duza, ze nie pomoze nawet butelka ze
specjalnym smoczkiem — dziecko nie ma sity na tak utatwione ssanie, a do tego nie nadaza
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z polykaniem zbyt duzych porcji 1 zachtystuje si¢ pokarmem. W takich przypadkach
konieczne moze si¢ okaza¢ karmienie sonda dozotadkowa w szpitalu przez kilka tygodni po
urodzeniu. Czasem wystarczy, gdy potozna pokaze rodzicom, jak karmi¢ dziecko za pomoca
strzykawki czy kroplomierza. Niezaleznie od stosowanej metody dziecku trudno dostarczy¢
wystarczajaca ilo$¢ pokarmu, dlatego w tym okresie powaznym problemem bywa niedowaga.

U dzieci z PWS hipotonia jest poczatkowo bardzo nasilona i cho¢ wydaje si¢ czgsciowo
ustepowac z wiekiem, to jednak w mniejszym lub wigkszym stopniu utrzymuje si¢ przez cate
zycie. Nalezy pamigtaé, ze stanowi ona jedna =z przyczyn zaburzen rozwoju
psychomotorycznego dzieci z tym zespolem (np. pdzniejszego siadania i chodzenia oraz
niewyraznej, trudnej do zrozumienia mowy). Napigcie migsniowe nie dos¢, ze zbyt niskie, to
bardzo czgsto jest rowniez asymetryczne: migsnie jednej potowy ciata sa stabiej napigte niz
drugiej. Takze asymetria utrudnia rozwdj ruchowy oraz wplywa na powstawanie wad
postawy. Jesli chcemy wigc, aby nasze dziecko bylo sprawne i lepiej si¢ rozwijalo, musimy
jak najwczesniej zacza¢ rehabilitacje, ktora — szybko rozpoczgta, intensywna i dlugotrwata —
moze naprawde wiele zmieni¢, radykalnie poprawiajac stan dziecka. Przeciwdzialanie
skutkom hipotonii zostalo szerzej omowione w nastgpnym rozdziale poswigconym formom
terapii.

Brak poczucia sytosci

Cecha, ktéra wyrdznia zespot Pradera-Williego sposrdd innych chordb, jest brak poczucia
sytosci. Objaw ten daje o sobie zna¢ migdzy drugim a széstym rokiem zycia, nasilajac si¢
stopniowo. Dziecko, ktorego karmienie dotychczas sprawiato olbrzymie trudnosci, nie tylko
coraz lepiej radzi sobie z positkami, ale tez coraz wyrazniej interesuje si¢ jedzeniem. Nie
zostawia na talerzu zadnych resztek i moze je$¢ niemal bez konca. Z czasem samo zaczyna
poszukiwa¢ dodatkowych porcji. Bywa to niebezpieczne, gdyz niektore dzieci gotowe sa
spozy¢ dostownie wszystko, co wpadnie im rece: tadnie pachnace $rodki czystosci, lodowato
zimng mrozonke albo zepsute jedzenie z kosza na $mieci, 0 czym jeszcze bgdzie mowa.
Zagrozenie poteguje fakt, iz wigkszo$¢ oséb z zespotem Pradera-Williego nie ma odruchu
wymiotnego, ktéry w takich pozwalatby przypadkach na pozbycie si¢ przez organizm
szkodliwych substanc;ji.

Doktadne przyczyny tego nieustajacego nienasycenia pozostaja nieznane, nie wymyslono tez,
jak dotad, zadnego lekarstwa, ktore oszukatoby wieczny gtod odczuwany przez osoby z PWS.
Podkreslmy jednak raz jeszcze — przyczyny sa jak najbardziej biologiczne. U osoby zdrowej
po zjedzeniu pewnej ilosci jedzenia do moézgu dociera sygnal — ,,dostalismy wystarczajaco
duzo energii, pora przesta¢ jes¢”. Wiele wskazuje na to, ze organizm osoby z PWS taki sygnat
wysyla o wiele pozniej, po spozyciu znacznie wigkszej porcji jedzenia W dodatku sygnat ten
jest stabszy — tzn. bardzo szybko po zjedzeniu nawet przesadnie wielkiej porcji organizm
zné6w wola o positek! Wykazaty to tzw. ,testy kanapkowe” przedstawione na rycinie
w poprzednim rozdziale.

Nienasycony gtod i poszukiwanie jedzenia wystgpuje z roznym nasileniem u réznych oséb
z tym zespotem. Niektorzy chorzy potrafia okresowo kontrolowa¢ swoje zachowanie i
stosunkowo tatwo akceptuja ,,rozktad dnia” wyznaczajacy konkretne pory positkow. Inni nie
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ustanag w poszukiwaniu dodatkowych ,przekasek” (moze to by¢ drugie $niadanie kolegi
z klasy, podkradziony w sklepie batonik albo wyzebrane u sasiadow ciasteczko, a nawet
karma dla zwierzat czy odpadki z kosza na $mieci). Dla wszystkich jedzenie staje si¢ w koncu
prawdziwa obsesja.

Trzeba tez pamigtaé, ze zadna osoba z zespotem Pradera-Williego nie jest w stanie na dtuzsza
metg sama kontrolowac ilo$ci spozywanego pokarmu. Warto, oczywiscie, ttumaczy¢ dziecku
zasady odzywiania i uczy¢ unikania pewnych pokarméw (np. idziemy na przyjecie do cioci,
na deser dostaniesz jabtko, ale nie zjesz ciasteczka). Nie nalezy jednak obwinia¢ dziecka, gdy
zdarzy mu sig ,,ztamac reguly” i zjes$¢ co$ ekstra. To zadaniem rodzicow i opiekunéw (takze
nauczycieli i wychowawcow!) jest takie ksztaltowanie otoczenia chorego, by nie mial on
dostepu do jedzenia i nie byl wystawiony na pokusy, ktorym nie uda mu si¢ oprze¢.

Obnizona przemiana materii

Sprawe¢ dodatkowo komplikuje fakt, ze osoby z PWS maja obnizona przemiang materii.
Oznacza to, iz powinny... mniej je$¢, poniewaz mniej spalaja. W poroéwnaniu do osoby
w podobnym wieku i o zblizonym wzroscie cierpiacy na zespol potrzebuja zaledwie potowy
dziennej ilosci kalorii. W przypadku dorostych z zespotem bedzie to zwykle nie wigcej niz
okoto 1000 kcal. Tyle kalorii ma jedna $rednia pizza z szynka i serem lub cztery batony
czekoladowe! Konieczne jest wigc przestrzeganie DIETY NISKOKALORYCZNE]J i to przez
cale zycie, poczawszy od wieku 2-3 lat. W innym przypadku chory
W zastraszajacym tempie przybiera na wadze i staje si¢ monstrualnie otyly. Ze wzgledu na
poczatkowe trudno$ci w karmieniu oraz szybki rozwdj restrykcyjna dieta niskokaloryczna nie
jest polecana w pierwszych dwu latach zycia dziecka. Niemniej jednak i w tym okresie
nalezy kontrolowa¢ wage dziecka oraz odpowiednio dobiera¢ kaloryczno$¢ positkow, by nie
dopusci¢ do powstania nadwagi. Szersze omdwienie odzywiania i diety w zespole Pradera-
Williego znajduje si¢ w nastgpnym rozdziale.

Otylos¢ i jej powiklania

Znacznego stopnia otylo$¢ i jej powiklania uwaza si¢ powszechnie za najpowazniejsze
problemy kliniczne w zespole Pradera-Williego. Zaburzenia te nie tylko uposledzaja
funkcjonowanie chorego i pogiebiaja jego niepetnosprawnos¢, ale takze stanowia najczgstsza
przyczyng przedwczesnych zgondéw osob dotknigtych zespotem.

Osobom zdrowym nabranie dodatkowych kilograméw zajmuje wiele czasu, poniewaz ich
organizm broni si¢ przed zaktoceniem raz ustalonej réwnowagi. U chorego z zespolem
Pradera-Williego mechanizmy te nie dziataja prawidtowo, a to oznacza, ze bez $cistej kontroli
ilosci spozywanych pokarmow wskazowka na wadze bardzo szybko wedruje do gory.
W zespole tym otylo$¢ znacznego stopnia moze si¢ pojawi¢ nawet we wczesnym wieku
przedszkolnym! Przypadek kilkunastoletniej dziewczynki z zespotem Pradera-Williego, ktora
majac 140 cm wzrostu, wazyta 140 kg, nie jest wcale odosobniony. Niektére dzieci
z zespotem wazyly nawet 300 kg, cho¢ byly przy tym znacznie nizsze od swoich
réwiesnikow. Otylo$¢ tego stopnia praktycznie uniemozliwia ruch, przykuwajac chorego do
tozka.
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Monstrualna otylo$¢ stanowi szybka $ciezk¢ do powaznych chorob, takich jak cukrzyca,
choroby serca i uktadu krazenia. Pogarsza ona takze funkcjonowanie uktadu oddechowego.
Bezdechy senne przybieraja na sile, pojawia si¢ hipowentylacja (tzn. oddechy staja si¢
rzadsze i1 ptytsze), a w konsekwencji — grozne w skutkach niedotlenienie mézgu i innych
narzadéw. Rosnaca masa ciata nadmiernie obciaza uktad kostny chorego, prowadzac do jego
powaznych zwyrodnien oraz towarzyszacych im chorob stawow. Wszystko to sprawia, ze
bardzo otyle osoby z zespotem Pradera-Williego jeszcze przed ukonczeniem dwudziestego
roku zycia moga wykazywaé objawy kojarzone raczej ze skutkami przewlektych chordb
u osob znacznie starszych. Schorzenia te, nabyte w tak mtodym wieku, prowadza do
zagrazajacych zyciu stanow klinicznych w wieku 20-30, a nawet kilkunastu lat. Pewien
mtody cztowiek z zespotem Pradera -Williego w wieku 24 lat miat za soba 2 zawaty serca,
inny za$§, w wieku 21 lat, przezyt juz kilka zapasci.

Leczenie stanéw krytycznych w przypadku zaawansowanej otytosci jest bardzo trudne.
Przeprowadzenie interwencji chirurgicznej czy podanie znieczulenia obciazone jest wowczas
dodatkowym ryzykiem. Najlepszym lekarstwem byloby zrzucenie wagi, ale obnizony poziom
przemiany materii u 0séb z zespolem Pradera-Williego bardzo utrudnia odchudzanie. Lepiej
wigc otytosci zapobiegac, gdyz bardzo trudno ja leczyc.

Pamigtajmy takze, ze cukrzyca i wysoki wskaznik BMI stanowia przeciwwskazania do terapii
hormonem wzrostu.

Deficyt hormonu wzrostu
Niskorostos¢ i niedobor masy mi¢sniowej

Dzieci i dorosli z zespotem Pradera-Williego cierpia na niedobdr hormonu wzrostu. Cho¢ po
urodzeniu ich dlugo$¢ ciata miesci si¢ zwykle w granicach normy, to p6zniej rosna wolniej
niz rowiesnicy 1 bez specjalnej terapii pozostaja bardzo niscy. Hormon wzrostu odpowiada
jednak nie tylko za proces wzrastania. Odgrywa on réwniez bardzo wazna rol¢ w tworzeniu
si¢ migsni. Osoby z zespolem Pradera-Williego, nawet jesli sa bardzo szczuple, maja zbyt
malo masy migéniowej, a jednoczes$nie zbyt wiele tkanki tluszczowej. Niedobor tkanki
mig$niowej stanowi jedna z przyczyn wspomnianego wczesniej obnizonego zapotrzebowania
na energi¢. Dlaczego tak si¢ dzieje? Po pierwsze, bez odpowiedniej sity migéni trudno jest
podejmowac wigksze wysitki. Po wtdre, mig$nie, nawet gdy odpoczywamy, spalaja trzy razy
wigcej energii niz tkanka thuszczowa!

Niedobor masy mig$niowej mozna stwierdzi¢ juz u niemowlat z PWS. To kolejny, po
hipotonii, czynnik utrudniajacy dzieciom normalny rozwoj. Maja one skapa tkanke¢
mig$niowa, wigc trudno im si¢ poruszac, sa mato aktywne, przez co brakuje im okazji, by
poznawac otaczajacy je Swiat, uczy¢ si¢ i rozwijac.

Wielkim przetomem w leczeniu chorych z zespotem Pradera -Williego okazata si¢ terapia
hormonem wzrostu. W przypadku tego schorzenia chodzi w niej o co$ wigcej niz tylko
uzyskanie wyzszego wzrostu. Jej najwazniejszym celem jest przyrost masy migsniowej, ktory
pozwala dziecku wigcej si¢ ruszac i lepiej rozwijac. Dzigki zwigkszonej masie migsniowe]
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organizm zuzywa wigcej energii, co ulatwia utrzymanie wagi. Oczywiscie, terapia hormonem
wzrostu ma sens wowczas, gdy jednoczes$nie stosujemy diet¢ niskokaloryczna i rehabilitacje,
a takze zapewniamy choremu odpowiednia dawke codziennej aktywnos$ci ruchowej. Wigcej
na ten temat znalez¢ mozna w kolejnym rozdziale.

Bledne kolo objawow

Uwazny czytelnik zapewne zauwazyl, ze opisane tu objawy, takie jak hipotonia, niska
przemiana materii 1 niedob6r tkanki mig§niowej, wzajemnie si¢ wzmacniaja, tworzac swoiste
btedne koto. Dziecko cierpiace na hipotoni¢ jest mato aktywne, a dodatkowo poruszanie
utrudnia mu niedobdr tkanki mig$niowej. Tymczasem do prawidlowego rozwoju migsni
niezbgdne sa ruch 1 wysilek fizyczny. Brak ruchu i zbyt mata masa mig¢sni powoduja, ze
przemiana materii utrzymuje si¢ na obnizonym poziomie. Zapotrzebowanie energetyczne
dziecka z PWS jest wigc o potoweg mniejsze niz u dziecka zdrowego. W zwiazku z tym
powinno ono bardzo malo jes¢ — nie wigcej niz polowg tego, co réwiesnicy, gdyz inaczej
stanie si¢ otyte. Tymczasem nienasycona che¢ jedzenia napedzana ,,zepsutym” mechanizmem
kontroli gtodu 1 sytosci kaze dziecku obsesyjnie poszukiwaé pozywienia. W naszej kulturze
dostep do zywnosci jest niezwykle prosty; sklepowe potki, lodowki, automaty do sprzedazy
batonikow — na kazdym kroku zachgcani jesteSmy do tego, by co$ przegryz¢. Jezeli tego
dostegpu nie zablokujemy, masa ciata dziecka wzro$nie bardzo szybko i mozemy nawet nie
zauwazy¢, kiedy stanie si¢ ono powaznie otyte. Otytemu za$ trudno podja¢ wysitek fizyczny,
trudniej jest ¢wiczy¢ 1 ruszac si¢ — i btedne koto si¢ zamyka. Wraz z otyloscia pojawiaja si¢
wspomniane wczesniej powazne schorzenia, takie jak choroba wiencowa, obrzeki
limfatyczne, niewydolno$¢ krazeniowo-oddechowa itp., ktore poglebiaja niepetnosprawnosé
1 prowadza do stanow krytycznych.

Na szczes$nie rozwojowi takiej sytuacji w wielu przypadkach mozna zapobiec. Kluczem do
sukcesu jest terapia zintegrowana taczaca restrykcyjna diete i intensywna rehabilitacje
z terapia hormonem wzrostu.

Hipogonadyzm i rozwdj plciowy

Hipogonadyzm oznacza w uproszczeniu, ze w organizmie jest zbyt malo hormonow
ptciowych. Wszystkie dzieci z PWS sa dotknigte tym problemem, cho¢ nie w jednakowym
stopniu. Objawem, ktory mozna stwierdzi¢ zaraz po urodzeniu, jest np. niedorozwoj
narzadoéw pitciowych. Widoczny jest on zwlaszcza u chlopcow, ktorzy zwykle maja bardzo
mate pracie 1 schowane w jamie brzusznej, a wigc niewidoczne, jadra (wngtrostwo).
Dziewczynki z kolei moga mie¢ zbyt mate wargi sromowe 1 techtaczke, cho¢ cechy te nie sa
tak ewidentne jak w przypadku chtopcow.

Niedobér hormonéw piciowych wplywa, rzecz jasna, na przebieg procesu dojrzewania.
U os6b z PWS jest ono zazwyczaj niepelne, zwlaszcza u chtopcéw. Rzadko ktory przechodzi
mutacjg, zazwyczaj nie pojawia sig tez zarost. Powszechnie uwaza sig, ze mgzczyzni z PWS
sa bezplodni. Dziewczgta przewaznie nie maja miesiaczek lub sa one nieregularne. Znane sa
jednak przypadki kobiet z tym zespotem, ktore zaszty w ciazg i urodzity dzieci. Te, u ktorych
stwierdzono disomi¢ matczyna, maja duze szanse na urodzenie zupekie zdrowego dziecka.
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Jesli natomiast przyczyna ich choroby jest delecja regionu 15q11-13, to wowczas maja tylko
50% szans, ze dziecko bedzie zdrowe, a 50% stanowi ryzyko, ze dziecko urodzi si¢
z zespotem Angelmana. Podkre§lmy raz jeszcze, ze sa to przypadki naprawdg bardzo rzadkie
1, jak dotad, na $wiecie zanotowano ich zaledwie kilka, podczas gdy zdecydowana wigkszos$¢
kobiet z zespolem Pradera-Williego pozostaje bezptodna.

Rola hormonéw plciowych nie ogranicza si¢ jedynie do rozwoju piciowego i prokreacji.
Odgrywaja one wazna rol¢ w wielu procesach, jakie zachodza w ciele czlowieka, a ich
niedoboér zwigksza ryzyko m.in. wczesnej osteoporozy. Poza tym brak oznak dojrzewania
plciowego odbija si¢ negatywnie na funkcjonowaniu nastolatka wérdd jego rowiesnikow.
Dziecinny glos czy wyglad bywaja powodem napigtnowania i odrzucenia przez grupe,
zwlaszcza gdy dziecko przebywa w $rodowisku osob zdrowych (np. uczgszcza do szkoty
rejonowej albo klasy integracyjnej). Jesli nie ma przeciwwskazan i mtody cztowiek dobrze
toleruje lek, to mozna zastosowac¢ substytucj¢ hormonow piciowych — brakujace hormony
dostarczane sa wowczas w postaci leku  (zob. rozdzial nastgpny).

Rozwoj psychoruchowy

Rozwo6j psychoruchowy dzieci z PWS jest opdzniony. Rodzice powinni przygotowac si¢ na
to, ze dtuzej niz w przypadku dzieci zdrowych bgda czeka¢, az ich malenstwo usiadzie, powie
pierwsze stowo 1 zacznie chodzi¢. Wczesnie rozpoczgta rehabilitacja moze jednak
przyspieszy¢ nabywanie kolejnych sprawnosci. Na przyktad wiele ksiazek podaje, ze dzieci z
zespotem zaczynaja chodzi¢ najczg$ciej migdzy trzecim a czwartym rokiem Zycia. Sa jednak
1 takie, ktore pierwsze kroki postawity, jeszcze nie majac skonczonych 2 lat. Zawdzigczaja to
rehabilitacji rozpoczgte] w pierwszych miesiacach zycia.

Zrédlem wielu probleméw jest opdzniony i zaburzony rozwéj mowy. Dzieci nie tylko
znacznie pdzniej niz ich rowiesnicy zaczynaja moéwic, ale dodatkowo ich mowa jest czgsto
niewyrazna, Uproszczona i nie zawsze gramatyczna. Dzieci o wiele wigcej rozumieja, niz sa
w stanie powiedzie¢ (jak to okreslaja logopedzi, mowa bierna wyprzedza znaczaco moweg

czynna).
Dlaczego tak si¢ dzieje? Sklada si¢ na to co najmniej kilka przyczyn.

1. Niskie napigcie mig§niowe powoduje, ze dziecko ma niewystarczajaca kontrolg nad
migéniami twarzy, jezyka i innych narzadow jamy ustnej, ktdre biora udziat
w produkcji dzwigkow. Ssanie i polykanie w okresie niemowlgcym sa najlepszymi
¢wiczeniami przygotowujacymi do rozwoju mowy. Hipotonia i poczatkowe problemy
z przyjmowaniem pokarmoéw, jakich do§wiadczaja dzieci z PWS, powoduja, ze omija
je kilka miesigcy intensywnego treningu jamy ustne;j.

2. U wielu dzieci wystepuja tez pewne nieprawidtowosci w budowie jamy ustnej, ktore
utrudniaja poprawna wymowe (np. bardzo wysoko wysklepione, ,,gotyckie”
podniebienie).

3. Nakladaja si¢ na to jeszcze rdéznego stopnia zaburzenia neurologiczne, ktore
powoduja, ze dziecko ma klopoty z zapamigtywaniem sekwencji (uporzadkowanych
ciagow) dzwigkow oraz planowaniem ruchéw artykulacyjnych.
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Dziecko z PWS powinno jak najwczes$niej — jeszcze przed ukonczeniem pierwszego roku
zycia — trafi¢ pod opieke logopedy, neurologopedy 1 psychologa mowy, ktoérzy poprowadza
terapi¢ mowy.

Chorzy z PWS maja tez zazwyczaj pewne klopoty z nauka. Dotyczy to zwlaszcza dziedzin
wymagajacych abstrakcyjnego myslenia, takich jak matematyka. Zazwyczaj dobrze czytaja,
powazniejsze klopoty sprawia im natomiast pisanie.

Mozliwosci intelektualne osdb z zespotem Pradera-Williego sa bardzo zroznicowane. Cz¢s$¢ z
nich miesci si¢ w normie intelektualnej, spora grupa ma tzw. lekki stopien uposledzenia, a
czg$¢ — stopien umiarkowany, nieliczni za§ wykazuja upos$ledzenie gigbokie. Wybodr
przedszkola 1 szkoly zalezy wigc m.in. od poziomu rozwoju umystowego dziecka. Jedne
dzieci poradza sobie w zwyklej szkole rejonowej (przynajmniej na etapie szkoty
podstawowej), dla drugich najlepszym rozwiazaniem begdzie klasa integracyjna, a dla innych
najkorzystniejszym wyborem okaze si¢ szkota specjalna. Warto tu dodaé, ze rozwoj
intelektualny dziecka nie powinien by¢ jedynym czynnikiem, jaki rodzice i opiekunowie biora
pod uwage, planujac $ciezk¢ edukacyjna dziecka. Nalezy takze zorientowaé sig, jaka w tej
szkole jest ,,polityka zywieniowa”, np. czy jest sklepik 1 co si¢ w nim sprzedaje, czy na
korytarzu stoja automaty z napojami 1 stodyczami itp. Porozmawiajmy z dyrekcja i
nauczycielami, przedstawiajac im problem naszego dziecka. Zbadajmy, jaka jest gotowos¢
szkoty do wspotpracy w zakresie kontroli odzywiania. Niestety, niejednokrotnie to wtasnie
pobyt w szkole okazuje si¢ ,,stabym punktem” naszej linii obrony przed otytoscia.

Zaburzenia zachowania

Niezaleznie od poziomu rozwoju intelektualnego spoteczne funkcjonowanie 0s6b chorych na
PWS bardzo utrudniaja zaburzenia zachowania. To wtasnie te zaburzenia, bardziej niz stopien
rozwoju umystowego, sprawiaja trudnos$ci chorym, np. uniemozliwiajac podjgcie nawet
prostej pracy zawodowej. Dotycza one kilku obszardw, a ich stopien nasilenia jest rézny u
r6znych osob.

1. Poszukiwanie jedzenia

Chorzy, ktorzy weszli juz w faz¢ nienasyconego glodu, zaczynaja poszukiwaé
dodatkowych porcji jedzenia. W przypadku malych dzieci stwarza to
niebezpieczenstwo spozycia substancji niejadalnych, a nawet trujacych, np.
srodkow czystosci. Starsze dzieci i1 dorosli moga wyjada¢ domowe zapasy,
wytudza¢ jedzenie albo zwyczajnie je podkrada¢ (np. w sklepie lub kolegom w
szkole itp.). Zachowania takie interpretowane sa najczesciej przez otoczenie jako
,orak wychowania” 1 nierzadko koncza si¢ przykrym do$wiadczeniem, np.
z policja.

2. Brak elastycznosci umystowej i oporne przyjmowanie zmian
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W poczatkowym okresie zycia dzieci z PWS sa niezwykle mile, przyjaznie
nastawione 1 postuszne. Z wiekiem nasilaja si¢ jednak cechy zgota odmienne:
upor, drazliwo$¢ oraz sklonnos$¢ do wybuchoéw ztosci. Problemy pojawiaja sig
zwlaszcza w sytuacji nieoczekiwanej zmiany we wczesniejszych planach albo
typowym porzadku codziennych zaje¢ i czynnosci. Osoby z zespotem Pradera-
Williego chca weze$niej wiedzie¢, co 1 w jakiej kolejnosci si¢ wydarzy. Czgsto
dopytuja si¢ o to natarczywie, kiedy za$ ustalony plan zdarzen nagle musi si¢
zmienié, czuja si¢ sfrustrowane, wybuchaja zlo$cia, a nawet moga zachowywac si¢
agresywnie. Planowane zmiany warto wigc w miar¢ moznosci wprowadzac
z pewnym wyprzedzeniem. Dzigki temu taka weryfikacja planu staje si¢ jego
czgscia 1 osoba z PWS ma szans¢ przyzwyczaic si¢ do tej perspektywy. Wskazane
jest takze ¢wiczenie elastyczno$ci umyslowej dziecka 1 wprowadzania zmian
w sytuacjach bezpiecznych, bez pospiechu 1 napigcia. Na szczescie po
zakonczeniu okresu dojrzewania napady ztosci staja si¢ zazwyczaj rzadsze.

Braki w zakresie umiejetnosci spolecznych

Osoby z PWS przejawiaja zwykle trudnosci ze zrozumieniem sytuacji
spolecznych. Czgsto  wigc zachowuja sie¢ niewlasciwie, niezgodnie
z oczekiwaniami otoczenia. Brak umiejgtnosci spotecznych, zwlaszcza gdy
towarzyszy mu niewyrazna wymowa, bywa tez powodem licznych klopotéw
chorego w codziennym zyciu. Utrudnia kontakty z réwie$nikami i nawigzywanie
znajomosci. Bywa, ze staje si¢ przyczyna lekcewazenia ze strony opiekunow
i nauczycieli, ktérzy nieswiadomie moga nizej ocenia¢ mozliwosci takiego
dziecka.

Zaburzenia zdrowia psychicznego

W przypadku os6b, u ktérych stwierdzono disomi¢ matczyna, istnieje bardzo
wysokie ryzyko (okoto 75%) wystapienia stanow psychotycznych. To powazna
choroba wymagajaca interwencji psychiatry oraz stosowania lekow
psychotropowych. Nalezy uprzedzi¢ lekarza, iz chory z PWS moze zupeinie
inaczej reagowac na leki i dlatego wszelkie proby ustawienia kuracji powinno si¢
zaczyna¢ od naprawde minimalnych dawek.

Podobnie jest w przypadku depresji, na ktora narazeni sa zwlaszcza dorosli chorzy.
Swiadomi swojej odmiennoéci, odizolowani spolecznie po ukonczeniu szkoty
tatwo w nia popadaja. Osoby z zespotem Pradera-Williego, wchodzac w dorostos¢,
bardzo chca si¢ usamodzielni¢. Potrzeba wolnosci i chgé decydowania o wlasnym
zyciu objawia si¢ czasem ucieczkami z domu, bardzo niebezpiecznymi dla
chorych.

Warto wigc wcezesniej, zanim miody cztowiek z PWS zakonczy swoja edukacje,
zastanowi¢ si¢ nad forma aktywnos$ci 1 zaangazowania spotecznego, jakie mogiby
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podja¢, opusciwszy szkole. Moga to by¢ warsztaty terapii zajeciowej, dom pobytu
dziennego itp. W praktyce, niestety, dorosty z PWS nie jest w stanie podja¢ pracy
zawodowej, poniewaz w Polsce nie istnieje ani jeden zaklad pracy chronionej lub
podobna instytucja, ktéra chorym z PWS zapewnialaby kontrolg¢ odzywiania.

Obnizony poziom aktywnosci

Wszystkie osoby z zespolem Pradera-Williego wykazuja obnizony poziom spontanicznej
aktywnosci. Oznacza to, ze zdecydowanie mniej si¢ ruszaja i rzadziej podejmuja samodzielne
dziatania. Terapia hormonem wzrostu podnosi poziom aktywnos$ci spontanicznej, ale nie
wyrownuje go do poziomu wiasciwego osobom zdrowym. Chorego nalezy zachgca¢ zatem
zaréwno do wysitku fizycznego, jak 1 urozmaiconych zajec¢. Najlepiej ustali¢ program
codziennej aktywnosci, w ktérym znajda si¢ ¢wiczenia (jazda na rowerze, spacer, ptywanie
itp.) 1 inne wymagajace wysitku zajecia (prace rgezne, koszenie trawnika, podlewanie
kwiatow itp.). Brak aktywnos$ci dziecka moze by¢ chwilowo wygodny dla rodzicow i
opiekunéw, ale ostatecznie napgdza on ztowrogi mechanizm choroby, przyczynia si¢ do
powstania otylosci i w konsekwencji uposledza rozwo6j dziecka. Warto zwrdci¢ na to uwage
nauczycielom w szkole 1 przedszkolu. Dziecko, ktore przebywajac w przedszkolu, przez 3
godziny spokojnie uktada puzzle z 200 kawatkow, nikomu, co prawda, nie przeszkadza, ale
tez samo niczego sig nie uczy.

Inne problemy medyczne

Sposrod innych objawow czgsto towarzyszacych zespotowi Pradera-Williego trzeba
wymieni¢ nastepujace:

1. Zaburzenia oddychania
Osoby z PWS maja stabsze mig$nie oddechowe, a niektére — takze nieprawidtowa
budowe uktadu oddechowego. Zawodzi tez regulacja oddychania na poziomie
podwzgorza — czg$ci mdzgu, ktdra u 0sob z zespolem nie funkcjonuje prawidtowo.
Do tego dochodzi czasem przerost migdatkow, bezwzglednie wymagajacy ich
usunigcia lub podcigcia. Rowniez otylos$é, jak juz wspomnieli§my, pogarsza
dziatanie uktadu oddechowego.

Wszystkie te czynniki powoduja, ze chorzy z PWS powszechnie cierpia na
zaburzenia oddychania objawiajace si¢ chrapaniem, a takze bezdechami. Bezdech
oznacza chwilowe zatrzymanie oddechu, zazwyczaj w czasie snu. Kiedy cztowiek
nie oddycha, jego cialo na moment zostaje pozbawione doptywu tlenu. Taka
przerwa oddzialuje niekorzystnie na organizm, w szczegoélnosci na komorki
mozgu. Czgste bezdechy u dzieci moga przyczynia¢ si¢ do powstawania opoznien
rozwojowych. Bezdechy moga nasila¢ si¢ wyraznie w czasie infekcji, nawet
banalnego dla zdrowych dzieci kataru, ze wzgledu na wspomniana wczes$niej
sktonno$¢ do zaburzen regulacji oddychania, powigkszenie migdatkow
1 wspolistniejaca otytos¢. Nierzadko u dzieci z zespolem infekcje drog
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2.

3.

oddechowych trwaja dluzej i trudniej poddaja si¢ leczeniu, co przedtuza stany
nasilonych bezdechow. Dlatego tez wskazana jest stata opieka laryngologa nad
kazdym chorym z PWS i to juz od wieku niemowlgcego.

Zaburzenia termoregulacji

Jak juz wspomnieliSmy, u os6b chorych na PWS nieprawidlowo dziata czgs$¢
moézgu zwana podwzgorzem. Odgrywa ono wazna role w regulacji cieptoty
(temperatury) ciata. Niemowleta z zespolem moga nagle dosta¢ wysokiej goraczki
np. z powodu przegrzania. Jednoczes$nie jakas powazna choroba moze przebiegac
bez podwyzszonej temperatury. Jest to bardzo niebezpieczne, gdyz bywa czgsto
powodem lekcewazenia stanu pacjenta, a w konsekwencji czekania, az choroba si¢
rozwinie. Warto zwr6ci¢ na ten fakt uwage lekarza badajacego dziecko.

Niewlasciwa termoregulacja wptywa takze na odczuwanie ciepta i zimna. Niektore
osoby z zespolem ubieraja si¢ przez to niewtasciwie — np. w bardzo cieply dzien
zaktadaja sweter, co grozi przegrzaniem. Problemy moga si¢ pojawié przy zmianie
sposobu ubierania w zwiazku z nastaniem innej pory roku. Sita nawyku
1 przywiazanie do rytuatu np. moze sprawi¢, ze dziecko w $rodku lata ,,po cichu”
wyjdzie z domu w rajstopach pod spodniami i1 ... grubych rekawiczkach.
U niektérych, zwlaszcza u dzieci, bardzo szybko nastgpuje tez wychlodzenie
podczas zimnej pogody, co warto wzia¢ pod uwage szczegdlnie w przypadku
dzieci, ktore jeszcze same nie chodza i spacery spedzaja, siedzac w wozku.

Problemy stomatologiczne

Niestety, nie omina nas takze czgste wizyty u dentysty. W PWS powszechnie
wystepuje hipoplazja szkliwa — tzn. jest ono zbyt migkkie. Szybciej si¢ uszkadza,
przez co zgby tatwiej si¢ ,,psuja”’. Niekiedy nawet zgby mleczne wyzynaja si¢
z oznakami prochnicy. Chorobom jamy ustnej sprzyja dodatkowo bardzo ggsta
1 lepka $lina, typowa dla tego zespotu. Plaga bywaja réwniez plesniawki. Stabe
szkliwo powoduje tez szybsze §cieranie si¢ zgbow.

Juz od chwili pojawienia si¢ pierwszych z¢bow mlecznych dziecko powinno
regularnie odwiedza¢ gabinet dentysty. Wizyty kontrolne wskazane sa czg$ciej niz
u dzieci zdrowych. Dobrze by bylo, gdyby odbywaty si¢ przynajmniej raz na
kwartat. Oczywiscie, nalezy dba¢ o codzienna higieng jamy ustnej — regularnie
my¢ zgby, a przed ich wyrznigciem si¢ takze ,,gote” dziasta. Jesli zgby dziecka sa
»Sci$nigte”, nie wolno zapomina¢ o dokladnym czyszczeniu przestrzeni
mig¢dzyzgbowych, w ktdrych zalegaja czgsto resztki pokarméw. Trudno je usunaé
zwykla szczoteczka, trzeba wigc siggna¢ po nici dentystyczne, irygatory lub
specjalne szczoteczki.

Wady postawy
Ogromna wigkszo$¢ osob z PWS cierpi na wady postawy. Sa to dolegliwosci,
takie jak skrzywienia kregostupa, ptaskostopie czy koslawos$¢ kolan. Z tego
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powodu dziecko od urodzenia powinno by¢ rehabilitowane 1 znajdowac si¢ pod
stala opieka ortopedy. Skrzywienia krggostupa moga poglebi¢ si¢ do tego stopnia,
ze potrzebna bedzie interwencja chirurga i wszczepienie implantéw utrzymujacych
kreggostup we wlasciwej pozycji.

U dzieci leczonych hormonem wzrostu skrzywienia krggostupa moga si¢ nasili¢
juz od poczatku terapii, czyli w okresie przyspieszenia szybko$ci wzrastania.
Dlatego kazde dziecko rozpoczynajace kuracje hormonem wzrostu powinno by¢
bacznie obserwowane pod tym katem.

Najpowazniejszym zagrozeniem poglebienia wad postawy pozostaje otylosc.
Stabo umig$niony kos$ciec chorego nie wytrzymuje obciazenia dodatkowymi
kilogramami, wskutek czego dochodzi do powaznych deformacji kregostupa.
W przypadku oséb bardzo otylych skrzywienia kregostupa moga by¢ mniej
widoczne z powodu nadmiaru tkanki thuszczowej. Konieczne sa wigc okresowe
badanie u ortopedy, by nie przegapi¢ postepujacych zmian w kregostupie.

Odczuwanie bolu

Wiele osob z PWS wykazuje mniejsza wrazliwos¢ na bol. Dzieci nie reaguja na
uktucia podczas szczepien, nie zauwazaja, ze si¢ zranity itp. Cecha ta moze by¢
niebezpieczna w przebiegu wielu chorob i1 urazow. Bdl to sygnal, jaki daje nasze
ciato, ze co$ nie jest w porzadku. Kiedy bolu nie ma, uwazamy, ze ,,wszystko gra”,
i nie idziemy do lekarza, a tymczasem choroba postepuje. Nalezy zatem bacznie
obserwowaé wszystkie nietypowe objawy oraz zachowania dziecka i — w razie
watpliwosci — konsultowac si¢ z lekarzem. Znane sa przypadki, gdy dziecko
z PWS nie zauwazylo, ze... ztamato sobie nogg!!!

Uszkodzenia skory i zachowania autoagresywne

Mniej wigcej 1/3 os6b z PWS ma tendencj¢ do natrg¢tnego rozdrapywania ran,
miejsc po ukaszeniach przez owady, strupow oraz skubania skory. Moze to
prowadzi¢ do powstania trudno gojacych sig ran i licznych blizn. Rozdrapywanie
i skubanie skory przybiera tez czasem posta¢ obsesji, ktora utrudnia choremu
codzienne zycie. Niestety, nie ma zadnego lekarstwa tagodzacego te dolegliwos¢,
a pouczanie 1 ttumaczenie choremu, ze tak nie nalezy robi¢, jest bezskuteczne.
Najlepiej w takiej sytuacji bandazowa¢ wszelkie rany 1 uszkodzenia skory lub
zakleja¢ je plastrami, zawsze zaktada¢ choremu ubrania z dlugim rgkawem oraz
zapewni¢ zajgcia wymagajace uzywania dtoni.

U o0s6b z zespotem Pradera-Williego bardzo szybko i tatwo pojawiaja si¢ siniaki.
Wystarczy niezbyt mocny uraz, czasem nawet mocniejszy uscisk, by na ciele
pojawita si¢ bordowosina plama. Trudno temu zapobiec, mozna jednak
wspomagaé gojenie si¢ wybroczyn, np. stosujac dostgpne w aptece bez recepty
masci przeznaczone do tego celu.
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9.

U dzieci moga pojawiac si¢ tez inne formy zachowan autoagresywnych, takie jak
wyrywanie sobie wlosow z glowy, uderzanie glowa o podtoge itp. Zachowania
takie najlepiej wycisza¢ — pomoc nam w tym powinna poradnia psychologiczna.

Osteoporoza

Osoby z PWS narazone sa na osteoporoze, ktora moze pojawi¢ si¢ u nich w bardzo
miodym wieku, nawet jeszcze w dziecinstwie. Osteoporoza to schorzenie
przebiegajace ze zmniejszeniem masy kostnej — staje si¢ ona porowata, jakby
»podziurawiona”, 1 traci gestos¢. Grozi to powaznymi ztamaniami, ktore
uniemozliwiaja ruch dziecka na wiele tygodni, co w zespole Pradera-Williego jest
po prostu zabdjcze. Dziecko nie rusza sig, przybiera na wadze i traci tkanke
mig$niowa, ,,zyskujac” jednoczesnie tkankg ttuszczowa. Nalezy wige zadbac o to,
by dieta dziecka byta bogata w wapn (np. mleko i jego przetwory oraz jaja).
W zwalczaniu osteoporozy, oprocz diety, niezwykle istotna jest systematyczna
gimnastyka. U dzieci starszych i dorostych moze tez pomdéc substytucja hormonow
ptciowych.

Problemy ze wzrokiem

Nierzadkie sa takze wady wzroku, takie jak zez i krotkowzrocznos$¢. Warto wigc
okresowo sprawdza¢ wzrok dziecka u okulisty. Pamigtajmy, ze zez czy mruzenie
oczu przez dziecko to nie tylko kwestia estetyczna. Wady wzroku negatywnie
odbijaja si¢ na rozwoju i integracji spotecznej dziecka, dlatego trzeba je
korygowa¢ m.in. odpowiednio dobranymi okularami.

Brak odruchu wymiotnego

Wiele 0s6b z PWS nie wykazuje odruchu wymiotnego. Odruch ten peini funkcje
ochronng, poniewaz pozwala na pozbycie si¢ szkodliwych substancji, jezeli takie
przez przypadek zostana spozyte. Brak tego odruchu u chorych naraza ich na
szczegblne niebezpieczenstwo. Wieczny gldd 1 poszukiwanie jedzenia
niejednokrotnie prowadza bowiem do tego, ze ulegaja oni pokusie zjedzenia
produktow niejadalnych (np. odpadkow zywnosciowych z kosza na $§mieci) lub, co
gorsza, trujacych. W dobie sztucznych barwnikow i zapachéw ptyn do mycia szyb
czy pasta do zeboéw moga pachnie¢ tak samo jak guma do zucia lub kisiel, dlatego
powinnismy pamigta¢ o odpowiednim zabezpieczeniu dostepu do takich srodkéw.
Jesli za§ podejrzewamy, ze dziecko spozylo niebezpieczna substancjg,
powinnismy si¢ uda¢ z nim do lekarza, ktorego nalezy poinformowaé o braku
odruchu wymiotnego.

Jednocze$nie nagle pojawiajace si¢ wymioty u osoby, ktora dotad nie wykazywata
tego odruchu, sa bardzo niepokojace. U osoby z zespotem Pradera-Williego moga
bowiem sygnalizowa¢ stan zagrazajacy zyciu 1 wymagaja natychmiastowej
konsultacji lekarskie;j.
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Rozdziat 4
Formy terapii

Stare powiedzenie mowi, ze lepiej zapobiegaé¢ niz leczy¢. Samego zespotu Pradera-Williego
(PWS) wyleczy¢ si¢ nie da. Jesli jednak zastanowimy si¢ nad réznymi problemami
rozwojowymi i zdrowotnymi, ktére niesie ze soba ta choroba, to zauwazymy, iz wielu jej
konsekwencjom mozna zapobiec albo przynajmniej ztagodzi¢ ich przebieg. Co prawda, nie
wynaleziono jeszcze lekarstwa na niepohamowana che¢ jedzenia, ale jesli ,,z zewnatrz”
kontrolujemy ilo$¢ jedzenia, jakie chory spozywa, to mozemy zapobiec narastaniu otylosci.
Hipotonii u niemowlecia nie da si¢ unikna¢, ale dzigki szybkiej i intensywnej rehabilitacji
mozemy przyspieszy¢ rozwoj motoryczny (czyli ruchowy) dziecka. Z putapki dramatycznie
niskiego poziomu przemiany materii i niedorozwoju mi¢éni wydostaniemy si¢ dzigki terapii
hormonem wzrostu.

Co najwazniejsze, powinnisSmy wszystkie te formy leczenia stosowaé jednocze$nie. Sam
hormon wzrostu niewiele pomoze, jesli dziecko nie bedzie na $cislej diecie. Dieta bez
rehabilitacji 1 ¢wiczen nie bedzie skuteczna. Osobie z PWS trudno ¢wiczy¢ i aktywnie
spedzac czas, gdy ma zbyt stabe mig$nie, ktorych przyrost umozliwia hormon wzrostu.

Specjalisci od zespotu Pradera-Williego nazywaja to terapia zintegrowana. Na proces
leczenia sktada si¢ kilka form terapii, ktére, stosowane osobno, nigdy nie beda az tak
skuteczne, jak wowczas, gdy zostang zastosowane razem. Najlepiej byloby, aby liczni lekarze
specjalisci, pod ktérych opieka chory si¢ znajduje, w miar¢ mozliwosci ze soba
wspotpracowali.

Dalej pokrotce zostaly przedstawione najwazniejsze formy terapii oséb z PWS. Kazda z nich
powinna przebiega¢ pod kierunkiem odpowiedniego specjalisty. Na przykiad rehabilitacjg
przeprowadza rehabilitant w porozumieniu z neurologiem i ortopeda, terapi¢ hormonem
wzrostu $cisle nadzoruje lekarz endokrynolog, a wspomaganiem rozwoju mowy zajmuje si¢
logopeda. Warto jednak pamigtaé, ze skuteczno$¢ terapii zalezy nie tylko od kwalifikacji
personelu medycznego, ale takze od stopnia zaangazowania rodzicéw i opiekunow dziecka.
Latwiej za§ zaangazowac si¢ w co$, co samemu si¢ rozumie. Temu stuzy¢ ma niniejszy
rozdzial. Znajdujace si¢ w jego dalszej czg$ci informacje maja przyblizy¢ cele, jakim shuza
poszczegolne sposoby leczenia i wspomagania rozwoju.

Wczesna interwencja

Pierwsze lata zycia to okres najszybszego rozwoju dziecka. Mozg i caly uktad nerwowy sa
wowczas bardzo plastyczne, dzigki czemu mate dzieci niezwykle szybko sig¢ ucza. Co
ciekawe, na tym etapie organizm jest w stanie ,.,kompensowac¢” niektore braki: np. jesli przed
ukonczeniem drugiego roku zycia wskutek wypadku dziecko dozna uszkodzenia osrodka
mowy znajdujacego si¢ w lewej potkuli mézgu, to utracone funkcje przejmuje potkula prawa.
W po6zniejszym wieku nie jest to juz mozliwe.

Idea wczesnej interwencji, zwanej takze wczesnym wspomaganiem rozwoju, bierze swoj
poczatek wlasnie w checi wykorzystania tego niesamowitego potencjalu drzemiacego
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w niemowlgtach 1 matych dzieciach. Podejmujac terapie w pierwszych miesiacach zycia,
mozemy zapobiec powstaniu czy poglebieniu wielu zaburzen.

Pomoc w tym zakresie oferuja zaréwno placéwki medyczne, jak i edukacyjne: osrodki
wczesnej interwencji, zespoly wczesnego wspomagania rozwoju, a dla dzieci w wieku
szkolnym 1 miodziezy — poradnie psychologiczno-pedagogiczne. Nieoceniong role w
koordynacji dziatan rodzicow moze odegra¢ lekarz pediatra, ktory dzigki bogatemu
dos$wiadczeniu fatwiej 1 szybciej niz rodzice wychwyci wystgpujace nieprawidlowosci
i skieruje dziecko do odpowiedniego specjalisty.

W przypadku zespotu Pradera-Williego wczesna interwencja powinna obejmowac
nastepujace obszary:

1) rozwoj motoryczny — rehabilitacja ruchowa,

2) stymulacja rozwoju intelektualnego,

3) wspomaganie rozwoju mowy — logopeda, neurologopedia,

4) inne problemy medyczne wystgpujace u dziecka, ktore moga poglebic¢ istniejace
deficyty (braki) i utrudniaja rozwoj intelektualny, takie jak: bezdechy nocne,
krotkowzrocznos$¢ itp.

Rehabilitacja
Okres niemowlgcy

Pierwszym problemem, z jakim przychodzi si¢ zmierzy¢ rodzicom, jest zazwyczaj hipotonia.
Dzieci z PWS rodza si¢ z tak slabym napigciem migéniowym, ze lekarze badaja dziecko
przede wszystkim pod katem chorob uktadu nerwowego, gtownie migsni. Na szcze$cie
w przypadku naszego zespotu rehabilitacja przynosi bardzo dobre rezultaty.

Hipotonia powoduje, ze niemowlg jest ,,zbyt spokojne”: nie macha raczkami 1 nézkami przy
przewijaniu, nie ptacze, nie domaga si¢ jedzenia, a nawet nie ma sity ssa¢. Dziecko
hipotoniczne pdzniej niz jego rowiesnicy osiaga kolejne sprawnosci ,,z ksiazeczki zdrowia™:
dlugo nie trzyma gléwki, pdzniej przewraca si¢ z brzucha na plecy, pdzniej zaczyna siada¢
i chodzi¢. Kolejne osiagnigcia okupione sa dtugimi godzinami ¢wiczen i rehabilitacji.

Ruch jest podstawa rozwoju — pozwala dziecku poznawaé $wiat, spotyka¢ innych ludzi,
a wigc rozwijac si¢ intelektualnie, emocjonalnie i spotecznie. Dziecko ze stabym napigciem
mig$niowym spokojnie przesypia czas, gdy jego réwiesnicy testuja prawa fizyki
(i cierpliwo$¢ rodzicow), wyrzucajac z tézeczka grzechotke, raczkujac po sliskim parkiecie
czy buszujac w kuchennych szatkach. Nic dziwnego, ze ten spokdj musi zosta¢ okupiony
dodatkowymi opodznieniami rozwojowymi. Trzeba wigc jak najpredzej rozpocza¢ walke
z hipotonicznym bezwladem, ktory hamuje aktywnos¢ dziecka. Gdy tylko stan dziecka na to
pozwala, nalezy rozpocza¢ rehabilitacjg¢ pod okiem doswiadczonego specjalisty. Rehabilitacja
stuzy nie tylko ,,nadganianiu” op6znien w rozwoju motorycznym (ruchowym), ale takze
przygotowuje ciatlo dziecka na zdobywanie kolejnych umiejgtnosci. Bledem jest
,»przyspieszanie” rozwoju ,,domowymi” metodami, np. sadzanie dziecka, ktore samo jeszcze
tego nie potrafi zrobi¢, w wdzku czy tez na tapczanie. Postgpowanie takie jest zabodjcze dla
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kregostupa 1 tak narazonego na skrzywienia z powodu choroby. Przeciazenia prowadza do
optakanych skutkéw — np. powaznych zwyrodnien kregostupa juz w wieku niemowlecym.
Dlatego formg i1 sposob rehabilitacji dziecka w kazdym przypadku ustala indywidualnie
rehabilitant w porozumieniu z odpowiednimi specjalistami (np. ortopeda i neurologiem).
Warto takze postucha¢ jego rad dotyczacych prawidtowego przeprowadzania zwyktych,
codziennych zabiegow pielggnacyjnych (np. jak trzymaé dziecko podczas kapieli, w jakiej
pozycji je nosi¢ i przewijac itp.). W przypadku dziecka z hipotonig trzeba czasem skorygowac
wlasne nawyki, by nie utrwala¢ nieprawidtowych wzorcéw ruchowych czy wad postawy.

Profesor Urs Eiholzer, §wiatowej stawy ekspert w zakresie leczenia 0oséb z zespotem Pradera-
Williego, jako poczatkowy etap rehabilitacji szczegdlnie poleca metode Vojty. W niektorych
osrodkach stosuje si¢ takze metod¢ NDT-Bobath. W metodzie Vojty rehabilitant pokazuje
rodzicom ¢wiczenia, ktore nastgpnie sami wykonuja z dzieckiem kilka razy dziennie. Metoda
NDT-Bobath wymaga zazwyczaj, by to terapeuta ¢wiczyt z chorym.

Niezaleznie od wybranej metody dziecko powinno by¢ ¢éwiczone regularnie, zgodnie ze
wskazaniami specjalistow. Rodzice musza tez uzbroi¢ si¢ w cierpliwos¢. Ich dziecko bedzie
zdobywaé poszczegolne sprawnosci z ,.ksiazkowych” tabelek opisujacych rozwdj dziecka
po6zniej anizeli jego koledzy z porodowki.

Dzieci starsze 1 dorosli

Rehabilitacja nie konczy si¢ w wieku przedszkolnym. Takze dzieci starsze i dorosli z PWS
powinni znajdowa¢ si¢ pod stata opieka ortopedy. Potrzebuja tez zazwyczaj pomocy
rehabilitanta, cho¢by z powodu nagminnie wystepujacych skrzywien kregostupa i innych wad
postawy. Specjalnej terapii wymagaja powiktania otytosci utrudniajace aktywnos$¢ fizyczna,
m.in. niewydolno$¢ oddechowa i obrzgki limfatyczne.
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Program codziennej aktywnosci ruchowej

Wszystkie osoby z zespolem Pradera-Williego wykazuja obnizony poziom aktywnos$ci — tzn.
ruszaja si¢ zdecydowanie mniej niz osoby zdrowe. Dotyczy to nawet dzieci leczonych
hormonem wzrostu. Co prawda, podczas jego podawania spontaniczna (niewymuszona)
aktywno$¢ ruchowa wzrasta, ale nadal daleko jej do poziomu aktywnos$ci osoby zdrowe;.
Dlatego niezaleznie od rehabilitacji nalezy zaré6wno dziecku, jak i dorostemu z PWS
zapewni¢ codzienng dawke ruchu — jest ona réwnie wazna co podawanie lekow!

jedzenie aktywnosc

Im wigcej ruchu, tym wigksza jest szansa na utrzymanie wagi dziecka w rozsadnych
granicach. Ruch nie tylko pozwala ,spali¢ kalorie”, ale takze stymuluje rozwo6j migsni.
Migsénie za$ spalaja 3 razy wigcej energii niz tkanka tluszczowa, nawet w stanie spoczynku
(tzn. Ze dobrze umig$niona osoba nawet $piac, zuzywa wigcej energii niz kto$, kto wazy tyle
samo, ale ma proporcjonalnie mniej migsni, a wigcej thuszczu).

Tak wigc w mozliwie najwczesniejszym wieku, gdy tylko proces usprawniania na to pozwoli,
nalezy dziecko wprowadzaé w ,,sportowa” aktywno$¢ ruchowa, ktdra jest zabawa, a nie tylko
forma leczenia. Nauczmy dziecko gry w pitke, ptywania, jazdy na rowerze, zapiszmy na
rytmike. Nie zapominajmy, ze nabycie kazdej z tych umiejgtnosci zajmie choremu na PWS
znacznie wigcej czasu niz osobie zdrowej. Nie oczekujmy wigc szybkich postepdéw i nie
krytykujmy dziecka za to, ze nie nadaza za swoimi réwiesnikami. Podazajac we wiasnym
tempie, dzieci z zespotem moga zdoby¢ sporo umiejgtnosci, cho¢ musza w to wilozy¢
znacznie wigcej wysitku niz ich zdrowi réwiesnicy: moga nauczy¢ si¢ tanca, jazdy konnej,
a niektore nawet jezdza na nartach!
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Jak zaplanowac¢ program codziennej aktywnosci ruchowe;j?

Po pierwsze, podstawa programu codziennej aktywno$ci powinny by¢ proste ¢wiczenia
(np. marsz, wchodzenie 1 schodzenie po schodach itp.). Musza to by¢ ¢wiczenia, ktore mozna
wykona¢ niemal w kazdych warunkach i1 ktore nie wymagaja specjalnych naktadéw
finansowych. Jesli rodzing sta¢ na zakup specjalnych przyrzadéw, to bardzo dobrze, ale i bez
nich mozna skutecznie trenowaé. Ostatecznie to nie gadzety decyduja o skutecznosci
programu, lecz systematycznosc!

W programie ¢wiczen warto wykorzysta¢ potrzebe ,uporzadkowania czasu”
i przywiazanie do statych, schematycznych rozktadéw dnia, charakterystyczne dla osob
z PWS. Cecha ta, uznawana przez rodzicow za prawdziwe utrapienie, akurat w przypadku
rezimu aktywnos$ci ruchowej moze okaza¢ si¢ bardzo przydatna. Jesli od najmiodszych lat
wprowadzimy dziecko w schemat codziennych ¢wiczen, to zaakceptuje je ono jako
»hormalny porzadek rzeczy”. Powodzenie takiego postgpowania zalezy w duzej mierze od
tego, czy rodzicom wystarczy konsekwencji i czasu dla dziecka.

Niebagatelna rolg¢ odgrywa tez dobry przyklad i pozytywne nastawienie otoczenia do
¢wiczen. Dziecko z PWS, jak wszystkie inne dzieci, wiele si¢ uczy, nasladujac otoczenie.
Chce robi¢ to, co starsi. Latwiej ¢wiczyc¢, jesli to samo z ochota robi mama, tata, siostra czy
brat. Ruch nie powinien by¢ , kara za chorobg” ani ,,smutna koniecznoscia”. Trudno ¢wiczy¢
komus, kto widzi, ze w czasie, gdy pedatuje na rowerze, reszta rodziny na kanapie oglada
telewizje, nie daj Boze, chrupiac orzeszki.
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Intensywnos¢ i1 rodzaj ¢wiczen powinny by¢ dostosowane do mozliwosci chorego, a takze
uwzgledniac istniejace problemy zdrowotne. Na przyktad w przypadku lordozy niewskazane
jest ptywanie zabka, a skokéw na trampolinie nie poleca si¢ osobom o stabych stawach.
Dlatego zawsze dobrze jest skonsultowac si¢ z lekarzem i rehabilitantem, aby mie¢ pewnos¢,
ze dany rodzaj aktywnosci nie przyniesie dziecku szkody. Oczywiscie, chodzi tu o bardziej
wyrafinowane ¢wiczenia. Najprostsze formy ruchu, takie jak spacer, sa polecane wszystkim.

Wraz z wiekiem, zwlaszcza jesli dziecko jest otyle, moze si¢ pojawia¢ niech¢¢ do ¢wiczen
1 proby oszukania opiekundéw — np. dziecko siedzi na rowerze do ¢wiczen przez 30 minut,
a pedatuje tylko wtedy, gdy do pokoju zajrza rodzice. Warto wowczas siggnac po te rodzaje
aktywnosci, ktorych nie mozna ,markowa¢”. Swietnym rozwiazaniem jest wspomniany
wczesniej zwyczajny spacer.

Co zrobié, gdy osoba z PWS dlugo nie ¢wiczyta i jest bardzo otyta?

Jesli dziecko czy dorosty z PWS przez dtuzszy czas bylo malo aktywne, a do tego cierpi na
powazna otylo$¢, do programu codziennej aktywnos$ci nalezy wraca¢ metoda matych
kroczké6w. Nie chcemy przeciez do ¢wiczen zrazi¢ ani tez przeciazy¢ serca i uktadu krazenia.
Bezruch stanowi jednak $miertelna putapke dla osob z PWS i1 nawet osoby drastycznie otyte
nalezy sktoni¢ do codziennej aktywnosci.

Co ciekawe, zwigkszenie aktywnosci ruchowej u bardzo otylych pacjentoéw z PWS prowadzi
do samoistnego pozbycia si¢ nadmiaru plynéw (a co za tym idzie — utraty wagi) bez uzycia
lekéow diuretycznych (czyli odwadniajacych)! Prawidlowos¢ t¢ wykazaly dlugoletnie
do$wiadczenia dr Lindy Gourash z Pittsburgh Partnership, znajdujacego si¢ w Stanach
Zjednoczonych o$rodka leczacego pacjentow z PWS. Powinni to uwzgledniaé lekarze
1 opiekunowie dorostych z PWS — ruch jest najlepszym lekarstwem na obrzgki, problemy
z oddychaniem i niedotlenienie. Dolegliwosci te odbijaja si¢ negatywnie na pracy uktadu
oddechowego i ukladu krazenia, prowadzac do niewydolnosci serca! Leki moga petni¢ rolg
wspomagajaca w cigzkich stanach, ale ostatecznie kluczem do poprawy stanu zdrowia jest
zwigkszenie aktywnosci fizycznej.

Odzywianie w okresie niemowlgcym

W poczatkowym okresie zycia to nie nadmierny apetyt stanowi przedmiot troski rodzicéw
niemowlgcia z PWS. Wrgcz przeciwnie — najwigkszym zmartwieniem bywa to, ze dziecko
niewiele je i nie domaga si¢ placzem karmienia jak inne dzieci. Z trudem tez przybiera na
wadze. Dzieje si¢ tak, poniewaz odruch ssania jest staby lub nie ma go wecale, a hipotonia
powoduje, ze dziecko nie ma sity ssa¢ i z trudem przetyka pokarm. Karmienie wymaga wigc
uzycia specjalnych przyrzadéw 1 technik. W lzejszych przypadkach mozna stosowac
specjalne naktadki na piersi i wspomaga¢ odruch ssania w sposéb zademonstrowany przez
potozna. W trudniejszych przypadkach, gdy dziecko nie wykazuje odruchu ssania lub jest tak
stabe, ze zaprzestaje ssania po kilku ruchach, lekarz i potozna moga zaproponowaé karmienie
kroplomierzem badz strzykawkami (sposob karmienia pokazuje potozna). W najciezszych
przypadkach konieczne jest karmienie przez sond¢ — wowczas pokarm podawany jest
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bezposrednio do zotadka. Ta ostatnia metoda stosowana jest gldéwnie w szpitalu przez
wykwalifikowany personel.

Dziecko nalezy karmi¢ ostroznie i powoli, gdyz niemowlgta z zespotem maja przewaznie
problemy z potykaniem. Istnieje wigc niebezpieczenstwo zachly$nigcia si¢ pokarmem;
zamiast do przetyku jedzenie trafia wtedy do drég oddechowych. Grozi to zapaleniem ptuc
1 zadlawieniem.

Po opuszczeniu szpitala nalezy czesto sprawdza¢ wage dziecka, by upewni€ sig, czy przyrosty
masy ciata nie sa zbyt male. Pozornie wydaje si¢ paradoksalne — skoro chory przez cate zycie
bedzie na $cistej diecie, to moze nie trzeba przejmowac si¢ tym, ze dziecko w pierwszych
miesigcach nie przybiera na wadze? Nic bardziej btednego! Pierwsze dwa lata Zycia to nie
czas na drastyczna dietg. Rozwijajacy si¢ organizm potrzebuje odpowiedniej ilosci
pelnowartosciowych sktadnikow, aby si¢ rozwijaé. Oczywiscie, Zywienie powinno by¢
zdrowe, a stodycze nie sa dziecku do niczego potrzebne i nie nalezy w ogdle ich wprowadzac.
Mleko, uzupetniane kolejno przez warzywa, migso, owoce, petnoziarniste pieczywo, kasze
1 naturalne (niedostadzane) produkty mleczne dostarcza dziecku wystarczajacej ilosci energii
1 witamin, a takze innych warto$ciowych sktadnikéw, nie za$ pustych kalorii.

Zwykle pomigdzy czwartym miesiacem a pierwszym rokiem zycia dziecko zaczyna lepiej
radzi¢ sobie z jedzeniem. Wowczas rodzice moga popas¢ w dwie skrajnosci.

1. Przekarmianie dziecka

Dos¢ czesto zdarza sig, ze rodzice, umegczeni poczatkowymi trudno$ciami
z karmieniem, tak bardzo ciesza si¢, widzac, iz dziecko w koncu je, ze...
je przekarmiaja. Ani si¢ obejrza, jak do niedawna jeszcze wychudzony niejadek
zmieni si¢ w dziecko nazbyt okragle i ocigzate. Nadwaga w tak wczesnym wieku jest
roéwnie niebezpieczna co niedozywienie. Po pierwsze, dziecko z zespotem Pradera-
Williego trudno potem odchudzié, bo, wbrew opiniom bab¢, wcale tych kilogramow
nie zgubi, biegajac. Otylo§¢ za$§ prowadzi do bardzo powaznych chorob, ktore
w przypadku osob z PWS rozwijaja si¢ bardzo szybko, o wiele szybciej niz u ludzi ze
»zwykta” otyloscia. Po drugie, nadwaga poglebia problemy spowodowane hipotonia.
Dziecku z nadwaga jeszcze trudniej si¢ ruszac¢, co sprawia, ze nielatwo przychodzi mu
zdobywanie kolejnych umiej¢tnosci: siadania, stawania, raczkowania i chodzenia.
Poza tym nadwaga zwigksza ryzyko powstania skrzywien krggostupa u dzieci z PWS.

2. Niedozywienie

Zdarza sig to, co prawda, rzadko, ale trzeba o tym wspomnie¢. Niektorzy rodzice tak
bardzo obawiaja si¢ otyloSci grozacej ich dziecku, ze zaraz po diagnozie,
w pierwszych miesiacach zycia, wprowadzaja drakonska diet¢ niskokaloryczna
1 beztluszczowa. Moze to prowadzi¢ do zahamowania wzrostu dziecka i1 negatywnie
wptyna¢ na jego rozwoj. Rozwijajacy si¢ mozg potrzebuje okreslonej ilosci thuszczow
nienasyconych (zawartych np. w oliwie), a do budowy ko$ci i rozwoju migsni
niezbgdne sa odpowiednie zasoby wapnia i biatka, wigc nalezy te skladniki dziecku
dostarczy¢.
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Podkreslmy wiec raz jeszcze, ze do mniej wigcej drugiego roku zycia nie nalezy stosowac
drastycznych ograniczen iloSciowych. Od poczatku konieczne sa jednak ograniczenia
jako$ciowe. Dziecku nie nalezy wprowadza¢ do diety zadnych produktéw ,.$mieciowych”,
takich jak stodycze, ciasteczka, biszkopty, chipsy itp., oraz produktéow dostadzanych, np.
owocowych serkoéw homogenizowanych, jogurtow smakowych, zelkéw, nierozcienczonych
sokow owocowych itp. Jest to bardzo wazne dlatego, ze w pierwszych latach zycia ksztattuje
si¢ smak dziecka i jego upodobania zywieniowe. Poniewaz w przysztosci podstawe zywienia
dziecka stanowi¢ begda warzywa, nalezy wprowadzaé je do jadlospisu systematycznie.
Dziecku od poczatku karmionemu ,,zielening” tatwiej bgdzie w pdzniejszym okresie znosi¢
diete. Trudno przestawi¢ si¢ na jogurt naturalny komus, kto zaczyna od bardzo stodkich
jogurtow owocowych. Jesli jednak jogurt naturalny wprowadzimy jako pierwszy, bgdzie on
dziecku bardzo smakowat.

Nie gtodzmy wigc, ale i nie przekarmiajmy dziecka. Wage sprawdzajmy przynajmniej raz w
tygodniu, najlepiej pod kontrola lekarza. Jezeli to mozliwe, korzystaymy z porad
doswiadczonego dietetyka, ktory pomoze nam ustawi¢ diet¢ dziecka. Przygotujmy si¢ tez na
to, ze przez pierwsze miesigce przyjdzie nam walczy¢ o to, by dziecko wigcej zjadlo, a potem
przez cale lata bedziemy sig staraé, by zjadto mozliwie mato...

Dieta i kontrola odzywiania

W poprzednich rozdziatach zostaly opisane dwa objawy, ktore razem stanowia $miertelne
zagrozenie dla chorego z zespotem Pradera-Williego: polaczenie niskiej przemiany materii
z nieustajacym taknieniem. ObniZone zapotrzebowanie na energi¢ stanowi stata cechg zespotu
— wykazuja ja juz niemowlgta. Brak poczucia sytosci daje o sobie zna¢ zazwyczaj w wieku
przedszkolnym, cho¢ zanotowano kilka nietypowych przypadkow, gdy objaw ten ujawnit sig
dopiero okoto 89 roku zycia. Jednego mozna by¢ pewnym — nieopanowana che¢ jedzenia
pojawi si¢ predzej czy pdzniej 1 bedzie stopniowo przybieraé na sile.

Chory z PWS potrzebuje zaledwie 2 porcji zywnosci wyznaczonej tabelami dla osob
zdrowych o poréwnywalnym wieku i wzro$cie. Terapia hormonem wzrostu podnosi
zapotrzebowanie na energi¢ do poziomu %i. Oznacza to, ze wszyscy chorzy powinni
pozostawaé przez cale zycie na diecie niskokalorycznej. Jezeli beda jes¢ tyle, co osoby
zdrowe, bardzo szybko stana si¢ monstrualnie otyli. Dobrze by wigc byto, gdyby kazde
dziecko z zespotem Pradera-Williego od najmtodszych lat zostalo objgte opieka
doswiadczonego dietetyka, ktoéry zna problem i rozumie mechanizmy choroby. Wielu
rodzinom trudno jest samodzielnie skomponowaé¢ odpowiednio niskokaloryczne positki, tak
by mialy odpowiednia objgtos¢ 1 wygladaly atrakcyjnie.
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Ustalajac dietg, trzeba uwzgledni¢ zarowno specyfikg¢ choroby, jak i mozliwosci rodziny.
Nalezy wzia¢ pod uwage sytuacje finansowa, dostepnos¢ produktow (paradoksalnie, na wsi
czasem trudniej zdoby¢ niektore jarzyny i owoce), a takze 1lo$¢ czasu, jaki opiekunowie moga
poswigci¢ na przygotowywanie positkow. Jezeli dziecko jada poza domem (np. zapisane jest
na obiady w szkolnej stotowce), warto poprosi¢ dietetyka o pisemne wskazowki dla osoby
odpowiedzialnej za ksztalt jadlospisu i porzadek w stoldwce. Forma pisemna, zwlaszcza
opatrzona pieczatkami poradni specjalistycznej, ma zwykle wigksza moc przekonywania niz
najbardziej nawet elokwentne tlumaczenia rodzicow. Praktyka wskazuje za$, ze tzw.
»Zywienie zbiorowe” oferuje znacznie bardziej kaloryczne positki niz kuchnia domowa.

Na poczatek nalezy ustalié, ile kalorii na dzien dziecko potrzebuje. Najlepiej, aby oszacowat
to dietetyk po konsultacji z poradnia endokrynologiczna. Oczywiscie, zapotrzebowanie na
energi¢ bedzie si¢ zmienia¢ wraz z wiekiem i1 wzrostem dziecka, poziomem jego aktywnosci,
a takze w zwiazku z zastosowaniem leczenia hormonem wzrostu.

Bardzo niskie zapotrzebowanie na energi¢ w zespole Pradera-Williego powoduje, ze zasady
zywienia chorych r6znia si¢ nawet od tych polecanych osobom zdrowym. Dlaczego? Dorosli
z zespolem nieleczeni hormonem wzrostu potrzebuja zazwyczaj 800-900 kcal dziennie,
w wyjatkowych przypadkach nieco ponad 1000 kcal. Dla porownania wigkszo$¢ tzw. diet
odchudzajacych przeznaczonych dla os6b zdrowych pozwala na spozycie 1300—1500 kcal. Co
z tego wynika? To, ze chory z zespotem na zwyczajnej diecie niskokalorycznej begdzie...
przybieral na wadze!

Co zrobi¢, aby zmiesci¢ si¢ w tych 800-900 kcal, a jednoczes$nie uniknaé serwowania
mikroskopijnych porcji na jeden kes? (Pamigtajmy, ze chorzy z zespotem lubig dlugie
positki). Odpowiedz daje ponizszy rysunek, ktéry przedstawia, w jakich proporcjach artykuty
spozywcze z réznych grup odzywezych powinny si¢ znalez¢ w codziennej diecie chorego.
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Jak widzimy, podstawa odzywiania w zespole Pradera-Williego powinny by¢ warzywa.
Wigkszo$¢ warzyw ma bowiem t¢ znakomita ceche, ze zawiera sporo witamin i sktadnikéw
mineralnych, natomiast mato kalorii. Oczywiscie, sa wyjatki od tej reguly — ziemniaki,
kukurydza czy suszone warzywa straczkowe (fasola, bob lub groch) dostarczaja stosunkowo
duzo energii i w zwiazku z tym nalezy je traktowac raczej jako ,,produkty zbozowe”, ktérych
chorzy powinni spozywa¢ odpowiednio mniej. W diecie nalezy tez uwzgledni¢ codzienna
porcje owocoéw, naturalnych przetworow mlecznych (niedostadzanych!) oraz chudego migsa,
ryb lub jajek. Tluszcze (masto, oliwa) sa potrzebne w niewielkiej ilosci do przyswojenia
niektorych cennych skladnikow odzywczych, dlatego, cho¢ nalezy je stosowaé bardzo
oszczednie, powinny znalez¢ si¢ w codziennym jadlospisie (np. tyzeczka masta dodana do
zupy jarzynowej pomoze przyswoi¢ prowitaming A z marchewki). Stodycze trzeba
ograniczy¢ do absolutnego minimum, a najlepiej w ogole z nich zrezygnowac.

Rodzice, ktorym trudno przestawi¢ si¢ na ,,zielona” dietg, moga siggnac po... wegetarianskie
ksigzki kucharskie. Nie po to wcale, by przestawi¢ dziecko na jarska diet¢ — spozywanie
chudego migsa i ryb jest w PWS jak najbardziej wskazane. Po prostu w tradycyjnej kuchni
polskiej warzywa traktowane sa jako mniej lub bardziej dekoracyjny dodatek do dan
gltownych, tymczasem w kuchni wegetarianskiej warzywa stanowia podstawe positkow.
Pokazuje takze, jak rdéznorodnie mozna wykorzysta¢ catkiem pospolita ,,zielening”, np.
fasolke szparagowa, marchewke czy brokuly. Pamigtajmy jednak, Zze nie wszystkie dania
jarskie sa niskokaloryczne i kazdy przepis musimy dostosowa¢ do wymogdw diety.

Szczegbdlng uwage nalezy zwrocic¢ na z pozoru niewinne dodatki, ktore stanowia czgsto zrodto
dodatkowych, zbednych kalorii. Zapomnijmy o zasmazkach, zaggszczaniu potraw maka,
thustej $mietanie do zabielania, smazeniu w gltebokim thuszczu itp.

Sama dieta jednak nie wystarczy. Nienasycone taknienie sprawia bowiem, ze chory nie jest
w stanie sam jej przestrzegaC. O ile chorzy na cukrzycg czy alergicy moga opanowac¢ checé
zjedzenia ,,zakazanego” produktu, o tyle osoby z PWS, jak si¢ wydaje, nie maja kontroli nad
impulsem, ktéry nieustannie pcha ich w strong jedzenia. Dlatego uporczywie poszukuja
okazji, by zjes$¢ co$ ,.ekstra”, najlepiej thustego i stodkiego. Zaznaczmy tez po raz kolejny, ze
6w brak kontroli nad chegcia jedzenia nie wynika z psychiki i nie poddaje si¢ terapii
psychologicznej. Nie jest tak, ze gdyby chory ,,zrozumial” i ,bardziej si¢ postaral”, to
przestalby si¢ objada¢ i zaczatl liczy¢ kalorie. Osoby z PWS moga by¢ doskonale §wiadome
swojego problemu i nawet sporadycznie np. odmowic¢ ciasteczka, ale zadna z nich nie jest
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w stanie na dluzsza met¢ wzia¢ odpowiedzialnosci za swoje odzywianie. Ich zaburzenie
wynika bowiem z wrodzonego defektu gospodarki hormonalnej — ich mézg nie odbiera
sygnatu syto$ci z uktadu pokarmowego, wigc caly czas ,,czuje” si¢ glodny i wysyla sygnat
,»prosze o wigcej”, niezaleznie od tego, ile chory zjadt.

Skoro ta sygnalizacja glodu i sytoSci nie dziala, trzeba ja zastapi¢ zewnetrzng kontrola.
Choremu nalezy zapewni¢ nie tylko odpowiednia diet¢ niskokaloryczna, ale takze
uksztaltowac jego otoczenie w taki sposob, by nie miat dostepu do ,,ponadprogramowych”
porcji jedzenia. Inaczej chory dostownie ,,zaje si¢” na $mier¢.

Nie jest to wcale proste zadanie. W obecnych czasach jedzenie jest dostgpne praktycznie
wszedzie. Ponizsze strategie powinny jednak okazaé si¢ pomocne.

1.

2.

3.

Nie jemy nic poza wyznaczonymi positkami

Wigkszo$¢ rodzicow dzieci z PWS, takze tych z powazna otyloScia, twierdzi, ze
stosuje w domu dietg. Skad wigc te zbedne kilogramy? Czasem rodzice nie rozumieja
zasad diety. Mysla na przyktad, ze stone paluszki to nie stodycze, wigc mozna je daé
dziecku. Tymczasem paluszki maja tyle samo kalorii co ciasteczka maslane! Rodzice
najczesciej jednak nie zdaja sobie do konca sprawy z faktu, ze w diecie LICZY SIE
WSZYSTKO, co dziecko zje, a nie tylko gldwne positki. Dziecko z zespotem Pradera-
Williego ,,nie wybiega” dodatkowej butki z serem — zmagazynuje ja w postaci
thuszczu.

Nikt nie powinien dziecka dokarmia¢

Aby dieta byla skuteczna, potrzebna jest wspdlpraca calego otoczenia. Powiedzmy
krewnym, sasiadom i znajomym, by nie dawali dziecku nic do jedzenia bez naszej
wiedzy 1 zgody. W przedszkolu i szkole ustalmy, ile dziecko moze zjesc,
np. w stotdéwce, 1 postarajmy si¢ o to, by kto$ pilnowat dziecka podczas jedzenia.
Zagrozen jest wiele. Nie tylko panie kucharki niezmiernie ucieszy, ze ,,dziecku
smakuje”. Takze obdarzeni mniejszym apetytem koledzy chetnie ,,podziela si¢” swoja
porcja. Jesli kontrola na stoldwce nie jest mozliwa, lepiej z niej zrezygnowac.
Pamigtajmy, ze osoby z PWS potrafia bardzo skutecznie manipulowa¢ innymi.
Przekonaja pania w stotowce, ze nie jadly $niadania w domu, babcig, Ze mama
zapomniala da¢ obiad, sasiada, ze rodzice gltodza... Uprzedzmy dziecko, ostrzegajac
otoczenie o jego chorobie.

Zabezpieczmy dostep do zywnosci w domu

Przygotuyjmy si¢ na to, ze dziecko z czasem zacznie samo szuka¢ jedzenia i1 jak
najwczesniej zabezpieczmy je w taki sposob, aby samo nie moglo po nie siggnac.
Dobrze, jesli kuchnig i1 spizarni¢ mozna zamkna¢ na porzadny zamek. Zdobywajace
ostatnio popularno$¢ kuchnie otwarte na salon to duzy ktopot. Co prawda, mozna
zamkna¢ jedzenie w specjalnych szafkach i dokupi¢ mechanizm zamykajacy do
lodowki, ale zwykle jest to mniej skuteczne. Nie zapominajmy o tym, ze osoba z PWS
moze zupetnie inaczej zapatrywac si¢ na to, co jest jadalne — skusza ja np. wyrzucone
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do kosza resztki, karma dla kota, lodowata mrozonka, a nawet tadnie pachnace
artykuty chemii gospodarczej. Dobrze zabezpieczmy i takie produkty.

. Obowiazki i zajecia

Zastanowmy si¢ takze nad konsekwencjami powierzenia dziecku okreslonych
obowiazkow. Czy przypadkiem nie okaza si¢ okazja do podjadania? Podobnie rzecz
si¢ ma z organizowaniem zaj¢¢. Nie byloby rozsadnie np. wysytaé¢ dziecko, by samo
pozbieralo owoce na dziatce albo nakarmito zwierzgta domowe czy tez zrobilo
zakupy. Wszedzie tam, gdzie znajduje si¢ zywnos¢, potrzebny jest rowniez nadzér nad
poczynaniami chorego. Organizujac dziecku czas wolny 1 zapisujac na zajecia
dodatkowe, zadbajmy, by i w tym otoczeniu przestrzegano zalecanej diety.

. Przyjecia, Swieta itp.

Nawet jes$li wdrozymy dziecko w plan codziennego zywienia, sporo kltopotéw moga
sprawi¢ nam sytuacje nietypowe, np. przyjecia rodzinne, wycieczki itp. Niemal
katastrofa moze sig sta¢ positek serwowany w formie szwedzkiego stotu — dla chorego
z PWS to wyzwanie ponad sity. Nie potrzeba nadmiernego apetytu, by najes¢ si¢ zbyt
obficie fatwo dostgpnym jedzeniem. Wycieczki wiaza si¢ zazwyczaj z konieczno$cia
zabrania prowiantu, np. drugiego $niadania, ktdre uczestnicy przynosza ze soba.
Dzieci z PWS potrafia przygotowana na caly dzien watdéwke pochtona¢ jeszcze
w autokarze, zanim dojada na miejsce. Zaplanujmy wczesniej strategi¢ postgpowania
w tego rodzaju sytuacjach kryzysowych. Przygotujmy dziecko na to, ze np. z suto
zastawionego stotu zje jedynie kawatek kurczaka i salatg. Sami rowniez dajmy dobry
przyktad, zjadajac niewielka ilo$¢, najlepiej tych samych potraw co dziecko.

. Ostroznie z pieni¢dzmi i zakupami

Starsze dzieci czg¢sto domagaja si¢ kieszonkowego. Niestety, mozemy by¢ niemal
pewni, Ze otrzymane pieniadze wydadza na jedzenie i to takie, ktdrego najbardziej
powinny unika¢ — stodycze. Podobnie moze si¢ wydarzy¢, gdy wyslemy dziecko po
zakupy, np. po gazet¢ do pobliskiego kiosku. To okazja, by zaopatrzy¢ sig¢ w co$
»ekstra”, np. czekoladowy batonik. Tylko 1,50 zt, a prawie 300 kcal! Skoro nasze
doroste dziecko potrzebuje ich okolo 900 dziennie, to jedna taka porcja stodyczy
pokryje 1/3 zapotrzebowania na energig!

. Uczmy zasad

Z cala pewnoS$cia warto pracowac nad tym, aby dziecko nauczyto si¢ norm wspodizycia
spotecznego (np. nie wolno zabiera¢ innym kanapek). Dobrze jest wprowadzi¢ je w
zasady, na ktorych oparta jest dieta, by nauczyto si¢ rozréznia¢ produkty dozwolone
(warzywa, niektére owoce) od niedozwolonych (z zasady nie wolno jes¢: ciasteczek,
chipsow, czekolady itp.). Jasne reguty bardzo przydaja si¢ w opisanych wczesniej
sytuacjach kryzysowych. Badzmy jednak przygotowani na to, ze dziecko nigdy nie
bedzie moglto wzia¢ odpowiedzialnosci za to, co i ile zjada. Nawet znajac zasady, nie
bedzie ono w stanie trwale i systematycznie ich stosowac, a z wiekiem, wraz z rosnaca
potrzeba niezaleznosci, Swiadome odstepstwa od zasad zywienia moga si¢ nasilac.
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8.

10.

Wykorzystajmy potrzebe ,,uporzadkowywania czasu”

Podobnie jak we wdrazaniu programu codziennej aktywno$ci ruchowej takze
1 w przypadku wprowadzania diety warto wykorzysta¢ przywiazanie do ustalonych
planow, charakterystyczne dla osob z PWS. Ustalmy pory positkdw oraz Zelazna
zasadg, ze w migdzyczasie nie ma zadnych przekasek. Jesli positki sa jasno wpisane
w plan dnia, dziecko czy dorosty z zespolem dostrzega, ze np. obiad nastepuje po
spacerze. Latwiej wowczas zaakceptowaé wysitek fizyczny, ktory staje si¢ logicznym
krokiem na drodze do jedzenia.

Czasami bardzo pomocne okazuje sig... wieszanie jadtospisow. Wigkszos$¢ chorych
ma zwyczaj dopytywania si¢ o to, co zjedza, nawet je$li na $niadanie zawsze
serwowana jest zupa mleczna. Wyglada to trochg tak, jakby chcieli si¢ upewnic, ze
positek na pewno zostanie podany. Powieszenie jadlospisu zaspokaja potrzebg
,bezpieczenstwa” — oznacza to ,,tak, dostang jes¢, o tej i o tej porze, takie, a nie inne
konkretne potrawy”.

Nie uzywajmy jedzenia jako ,,karty przetargowej”

Jedzenie powinno by¢ statym, z gory ustalonym punktem programu dnia. Nie
uzywajmy dodatkowych przekasek jako nagrody, bo to niepotrzebnie rozbudza
nadzieje, np.: ,jak zrobi¢ co§ dobrze, znéw dostang banana” . W sytuacji, gdy
nagroda nie pojawia sig, rodzi si¢ frustracja, a stad tylko krok do ataku zlosci czy
innego rodzaju zaburzen zachowania. Z tego samego powodu nie stosujmy kar
w rodzaju: ,,byle§ niegrzeczny, dostaniesz tylko potowe kolacji”. Jedzenie u chorych
jest powodem i tak zbyt wielu emocji, a ich dodatkowe rozbudzanie jest po prostu
szkodliwe. Czgsto poglebia bowiem ,,trudne” zachowania chorych.

Nie jedzmy ,,zakazanych” potraw przy dziecku

Przyktad znaczy wigcej niz stowa. Nakazy i zakazy trudno wyegzekwowac¢ rodzicom,
ktoérzy sami nie stosuja si¢ do ustalonych regut. Nie spozywajmy wigc produktow
»zakazanych”, takich jak stodycze, w obecno$ci dziecka. Postarajmy sig¢ rowniez
w miar¢ moznosci uporzadkowaé pory positkow, by nie wodzi¢ chorego na
pokuszenie nieustannym widokiem jedzenia. Skoro dziecko nie moze podjadac,
pozostali cztonkowie rodziny takze powinni si¢ tego wystrzegac.
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Kontrola masy ciala

Raz na kilka miesigcy doktadne pomiary wagi, wzrostu 1 iloSci tkanki tluszczowe;j
przeprowadza zwykle poradnia endokrynologiczna, pod ktérej opieka znajduje si¢ dziecko.
To jednak nie wystarczy, by skutecznie kontrolowaé efektywno$¢ diety 1 programu
aktywno$ci ruchowej. Mas¢ ciata chorego nalezy czgsto sprawdzaé, najlepiej w domu.
Wystarczy do tego waga tazienkowa i zeszyt do zapisywania pomiaréw. Dziecko wazymy co
najmniej raz w tygodniu. Obok wagi dziecka zapisujemy zawsze datg pomiaru.

Niejednokrotnie to wiasnie dzigki regularnym pomiarom wagi rodzice odkrywaja, ze cos$ jest
nie w porzadku. Nagly przyrost kilograméw moze np. oznaczaé, ze w stotdéwce pojawita si¢
nowa pani, ktora nie zapoznata si¢ z dieta i dokarmia dziecko, albo moze odkryto ono
miejsce, w ktorym chowamy klucz do spizarni. A moze ,,odpusciliSmy” codzienne ¢wiczenia?
Waga szybciej niz oko wychwyci zachodzace zmiany, co pozwala na wczesne wykrycie ich
zroédel 1 odpowiednia reakcjg. Pamigtajmy, Ze osoby z zespotem Pradera-Williego
zastraszajaco szybko przybieraja na wadze, a raz ,,zdobytych” kilogramoéw bardzo trudno si¢
pozby¢. Taka czujnos¢ jest wigc jak najbardziej wskazana.

W jaki sposdb mozemy stwierdzi¢, ze waga naszego dziecka mie$ci si¢ w normie?
Najprostszym sposobem jest okreslenie tzw. BMI (ang. Body Mass Index). Jest to wskaznik
proporcji masy ciata do wzrostu, oblicza si¢ go wedle nastgpujacego wzoru:
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masa ciala w kilogramach
BMI =

(wzrost w metrach)?

Dla os6b dorostych wartos¢ BMI miedzy 18,5 a 24,9 oznacza, Zze masa ciala znajduje si¢
granicach normy. BMI w zakresie 25-29,9 sygnalizuje nadwage, w zakresie 30-34,9
oznacza otylo§¢ I°, 35-39,9 otylos¢ II°, od wielkosci BMI rownej 40 zaczyna si¢ juz
otylos$¢ olbrzymia (monstrualna).

Tak wigc BMI pani X, ktora mierzac 1,7 m (jeden metr i siedemdziesiat centymetrow), wazy
63 kilogramy, wyniesie:

63
(1,7)2 2,89

BMIpani X = ~ 21,8

Pani X jest osoba dorosta, wigc jej masa ciata jest prawidtowa.

Normy dla dorostych nie maja zastosowania do dzieci. W ich przypadku prawidtowa wielko$¢
BMI okresla si¢ za pomoca siatek centylowych. Przypominaja one siatki centylowe wzrostu
1 wagi znane z ksiazeczek zdrowia. O nadwadze mowimy, gdy punkt oznaczajacy wyliczona
dla dziecka w danym wieku wartos¢ BMI znajdzie si¢ migdzy liniami oznaczonymi na
wykresie jako 90 1 97 centyl. Dziecko, ktorego BMI przekroczy najwyzsza lini¢ (97 centyl),
jest juz dzieckiem otylym.
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Siatka centylowa wskaznika wzglednej masy cialta (BMI) chlopcow warszawskich
(opr. 1. Palczewska, Z. Niedzwiecka, 1999 r.)
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Terapia hormonem wzrostu

Przelomem w leczeniu chorych z zespolem Pradera-Williego stala si¢ terapia hormonem
wzrostu. Dlaczego jest ona tak wazna i jakie plyna z niej korzysci? W zespole Pradera-
Williego stosuje si¢ ja przede wszystkim po to, by zapobiec niedostatecznemu rozwojowi
tkanki migSniowej i niskoroslosci, a takze by przyspieszy¢ tempo przemiany materii.

Chorzy, ktorzy nie otrzymuja leczenia hormonem wzrostu, osiagaja niewielki wzrost:
mezezyzni $rednio 155 cm, a kobiety 148 cm. Terapia pozwala osobom z zespotem Pradera-
Williego osiagnac¢ wzrost zblizony do wzrostu rodzicow. Dzigki stosowaniu hormonu wzrostu
rosna tez dlonie. U os6b nieleczonych sa mate, czasem tak bardzo, iz utrudnia to codzienne
czynno$ci. Pewna nastolatka z PWS nie potrafita sama zej$¢ do basenu, gdyz jej malenkie
dtonie z trudem obejmowaty szczebelki drabinki!

Znacznie wazniejszym powodem niz przyspieszenie wzrastania jest wptyw hormonu na
przemiang¢ materii. Przypomnijmy, ze cierpiacy na PWS maja zwolniony metabolizm —
w poréwnaniu z rowiesnikami tego samego wzrostu potrzebuja zaledwie polowe energii.
Dlaczego? Bardzo istotna rol¢ odgrywa w tym wypadku staby rozw6j mig¢$ni i nadmiar tkanki
tluszczowej. Tkanka ta zuzywa o 60% mniej kalorii niz migsnie. Poza tym niedorozwoj
migs$ni utrudnia wysitek fizyczny 1 wszelka aktywno$é. Chory je wigcej, niz moze spalic,
1 tak nakreca sig spirala prowadzaca do narastania zagrazajacej zyciu otytosci.
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Leczenie hormonem wzrostu pozwala te spirale przerwaé. Podczas terapii zwigksza sig
bowiem ilo$¢ tkanki mig$niowej, dzigki ktorej chory moze si¢ wigcej ruszac, jest wigc
bardziej aktywny. Zmienia si¢ tez metabolizm — zapotrzebowanie na energi¢ podnosi si¢ do
poziomu 75% normy dla danego wieku i wzrostu, co ulatwia przestrzeganie diety. U chorych
poprawia si¢ takze funkcjonowanie migsni oddechowych. Wszystko to pozwala na wigksza
aktywno$¢, ktora otwiera przed dzieckiem szersze mozliwosci poznawania otoczenia
1 uczenia sig, pozytywnie wptywajac na caty rozwoj psychoruchowy.

Leczenie hormonem wzrostu stanowi zasadniczy element wspomnianej wczesniej terapii
zintegrowanej. Dzigki tej terapii realne staje si¢ zarowno utrzymanie diety, jak i zwigkszenie
aktywnos$ci ruchowej chorych. W czasach, kiedy zespdt Pradera-Williego nie byl leczony
hormonem wzrostu, powiktania otylo$ci prowadzilty do przedwczesnej $mierci w wieku
dwudziestu kilku, a nawet i kilkunastu lat. Zapobieganie jej bylo trudne ze wzglgedu na
opisany tu mechanizm btednego kota.

Pamig¢tajmy, ze terapia hormonem wzrostu nie zastgpuje rehabilitacji i aktywnosci
ruchowej! Nadal tez musimy S$ciSle kontrolowa¢ diet¢ chorego, gdyz brak poczucia
sytosci utrzymuje si¢ rowniez podczas leczenia.

Kiedy zaczynac terapig?

Obecnie w Polsce terapi¢ dostgpna w ramach bezplatnego programu terapeutycznego
rozpoczyna si¢ u dzieci powyzej drugiego roku zycia. Najlepsze rezultaty daje mozliwie
wczesne rozpoczecie leczenia. Poniewaz chory musi by¢ wcezesniej gruntownie przebadany 1
poddany obserwacji, nalezy zglosi¢ si¢ z dzieckiem do poradni endokrynologicznej
odpowiednio wczesniej, nawet w pierwszym roku zycia dziecka. Na §wiecie obecnie trwaja
badania nad skutecznoscia 1 efektywnoscia leczenia w wieku niemowlecym.

Jak wyglada leczenie?

Po zakwalifikowaniu do leczenia lekarz endokrynolog prowadzacy dziecko ustala dawke
zalezna od wzrostu 1 masy ciata. Lek w postaci zastrzyku podskornego podaje si¢ codziennie
wieczorem. Zastrzyki wykonuje si¢ specjalnym przyrzadem przypominajacym dlugopis —
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penem, ktory jest prosty w obstudze. Nadaja si¢ do niego krotkie i cienkie igly jednorazowe
do penoéw insulinowych, dzigki czemu wktucie nie boli bardziej od ukaszenia komara.
Szczegdtowych instrukcji podawania leku zawsze udziela rodzicom poradnia prowadzaca
dziecko. Doktadna pisemna informacja zamieszczona jest réwniez w opakowaniu ze
wstrzykiwaczem. W trakcie leczenia chory musi pozostawa¢ pod stala kontrola
endokrynologa.

Jak dtugo trwa leczenie?

Okres bezptatnego leczenia okreslony jest w programie lekowym. Obecnie obejmuje on
jedynie dzieci i mlodziez do ukonczenia 18 roku zycia. Wiele danych wskazuje na to, ze
terapia powinna trwaé przez cate zycie chorego. Niedobor hormonu wzrostu utrzymuje si¢
bowiem takze w zyciu dorostym, wptywajac niekorzystnie na przemiang materii i poziom
aktywnosci ruchowe;.

Przeciwwskazania

Leczenia hormonem wzrostu nie stosuje si¢ u chorych z cukrzyca, nie podaje si¢ go takze
osobom ze zbyt wysokim wskaznikiem BMI okre§lonym w przepisach dotyczacych programu
terapeutycznego. Podawanie hormonu wzrostu jest przeciwwskazane u osob cierpiacych na
powazne zaburzenia oddychania (z tego powodu przed rozpoczeciem leczenia u dzieci nalezy
usunaé przeros$nigte migdaty).

Skutki uboczne

Hormon wzrostu, tak jak kazdy lek, moze powodowaé rozne niepozadane skutki uboczne.
U otytych moze ujawni¢ cukrzycg, a w przypadku zaburzen oddychania bywa naprawdg
niebezpieczny, gdyz nasila bezdechy. Z tego powodu kazde dziecko przed rozpoczgciem
leczenia kierowane jest do laryngologa. Wskazane jest réwniez ponowne badanie
laryngologiczne po kilku — kilkunastu tygodniach po rozpoczgciu terapii. Co ciekawe, u 0séb
niewykazujacych problemow z drogami oddechowymi terapia usprawnia proces oddychania.

Leczenie zaczyna si¢ od matych dawek. Nie wynika to z tego, ze lekarz ,,0szczgdza” hormon.
Jesli zajdzie taka potrzeba, na pewno ja zwigkszy. Natomiast zbyt duze dawki powoduja
przerost tkanki limfatycznej i sa niebezpieczne dla dziecka.

Przyspieszenie tempa wzrastania w trakcie leczenia hormonalnego moze roéwniez
przyspieszy¢ rozw6j wad postawy lub nasili¢ te, ktore byty zauwazalne juz przed leczeniem.
Dotyczy to zwlaszcza skrzywien kregostupa. Jest to powszechny problem wsrod chorych
z PWS, takze tych nieleczonych hormonem wzrostu. Nalezy wigc kontynuowaé, a nawet
zintensyfikowa¢ rehabilitacj¢ w trakcie leczenia hormonem wzrostu, by zminimalizowaé
ryzyko poglebiania si¢ deformacji kregostupa.

Wspomaganie rozwoju mowy
Zaburzenia 1 opoOznienia rozwoju mowy dotycza niemal wszystkich dzieci z zespotem

Pradera-Williego. U niektorych problemy te maja charakter tagodny i tatwo poddaja sie
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terapii. Nad wigkszos$cia trzeba si¢ solidnie napracowac, ale rezultaty sa dobre, a jedynie
w sporadycznych przypadkach zaburzenia sa tak powazne, ze uniemozliwiaja rozwdj mowy.

Na co dzien zwykle nie zdajemy sobie sprawy z tego, jak wazne jest sprawne postugiwanie
si¢ jezykiem. Mowiac, nie tylko wyrazamy witasne mysli 1 odczucia, ale przede wszystkim
zalatwiamy mas¢ codziennych spraw: prosimy, odmawiamy, obiecujemy, sprzeciwiamy sig,
targujemy itp. Po sposobie wyrazania si¢ oceniamy wyksztatcenie i pochodzenie czlowieka.
Osoby sprawnie postugujace si¢ jezykiem uchodza czgsto za bardziej inteligentne.
I odwrotnie — jesli kto§ sepleni, méwi cicho i niewyraznie, automatycznie jest gorzej
oceniany.

Juz z niemowlgciem warto uda¢ si¢ do logopedy lub neurologopedy. Sa to specjalisci
zajmujacy si¢ rozwojem jezyka i terapia probleméw z mowa. To zdumiewajace, jak czgsto
rodzice spotykaja si¢ z opinia, ze nie musza si¢ martwi¢ opdéznionym rozwojem mowy, bo
jakis kuzyn zaczal mowi¢, gdy miat 4 lata... Po co i8¢ do logopedy z dzieckiem, ktore jeszcze
nic nie potrafi powiedzie¢? Mija im w ten sposéb bezcenny okres, w ktorym modzg jest
najbardziej elastyczny. Im wczes$niej rozpoczniemy terapig, tym lepszych rezultatow mozemy
si¢ spodziewac.

Zdrowe niemowl¢ta juz od urodzenia ,,¢wicza” buzig, przygotowujac si¢ do wypowiedzenia
pierwszych stow. Robia to podczas ssania, krzyku 1 ptaczu, wktadajac do ust zabawki itd. W
proces mowienia zaangazowana jest cala jama ustna: wargi, jezyk, zeby i podniebienie,
a takze mig$nie twarzy, nos, ptuca, struny glosowe. Aby wypowiedzie¢ najprostsze stowo,
trzeba dobrze panowa¢ nad wszystkimi tymi narzadami. Dzieci z zespotem z powodu
hipotonii stabo albo w ogoéle nie ssa, nie ptacza i p6zno zaczynaja jes¢ pokarmy state. Nie
¢wicza wigc migsni twarzy, jezyka i ust. Do tego dochodza najprawdopodobniej wrodzone
problemy neurologiczne, ktére utrudniaja ,,przetwarzanie” jezyka przez osrodki mowy
w moézgu. Nic dziwnego, ze zaczynaja mowic¢ znacznie pozniej niz ich rowiesnicy, a do tego
ich mowa pozostaje czgsto niewyrazna i1 trudna do zrozumienia. Bywa to powodem
odrzucenia przez roéwiesnikoéw, a w przedszkolu i szkole dziecko uchodzi za mniej rozwinigte,
nizby to wynikalo z jego ilorazu inteligencji. Tak wigc wczesna terapia logopedyczna nie jest
zadna fanaberia, lecz niezbgdnym sktadnikiem terapii wspomagajacej rozwoj intelektualny
1 integracjg spoteczna dziecka.

Zaburzenia rozwoju j¢zyka u dzieci z PWS obejmuja kilka obszarow. Omdéwmy je pokrotce:

1. Artykulacja (wymowa)

Jak juz wspomnieli§my, z powodu hipotonii dzieci z PWS doswiadczaja
»technicznych” trudno$ci z wymowa (artykulacja) polegajacych na tym, Ze trudno jest
rozrozni¢ poszczegdlne dzwigki, poniewaz ,zlewaja si¢” ze soba wskutek
niesprawnos$ci migsni ust 1 jezyka (np. s, sz 1 § albo a, o 1 u brzmia tak samo).
W niektorych przypadkach mowa dziecka jest nosowa, w innych natomiast dziecko
wcale nie wymawia glosek nosowych. Na to naktadaja si¢ problemy z planowaniem
motorycznym — to tak, jakby poszczegolne narzady nie wiedziaty, kiedy i jak maja si¢
poruszy¢, aby wyprodukowac¢ okreslone dzwigki. Grupy trudnych dzwigkéw zostaja
uproszczone, a cate sylaby 1 wyrazy ,,znikaja”.
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Lekarstwem na te problemy jest systematyczny trening narzadow mowy.
U niemowlgcia logopeda zaleci odpowiednia stymulacj¢ migsni twarzy, ust i jgzyka,
a w przypadku dzieci starszych — dobrane do problemoéw dziecka ¢wiczenia.

Stownictwo

Zasob stow dzieci z PWS jest czgsto ubogi, co w duzej mierze wynika z braku
doswiadczen. Rodzice i opiekunowie powinni wigc dziecku duzo czyta¢, nazywad
przedmioty 1 zjawiska oraz ttumaczy¢, co si¢ wokot niego dzieje. Czasem dziecko zna
sporo stow, ale unika ich uzywania, gdyz sa zbyt trudne do wypowiedzenia
(zob. punkt 1). Starsze dzieci denerwuja sig, kiedy otoczenie nie rozumie ich
wypowiedzi, i czasem rezygnuja z wysitkow, poprzestajac na prostych, ,,dziecinnych”,
ale za to skutecznych formach komunikacji gestem i pojedynczymi stowami. Trzeba
dziecko zacheca¢ do tworzenia zdan i dluzszych wypowiedzi, nie wy$Smiewac si¢ z ich
pomytek i cierpliwie stuchac.

Bywa rowniez tak, ze w systemie pojg¢ dziecka ,,panuje batagan”. Zna ono np. stowa
diugi 1 krotki, ale nie rozumie, ze wyrazaja one przeciwienstwa. Problemy pojawiaja
si¢ rowniez w zwiazku z tworzeniem hierarchii poje¢, kategoryzacja, abstrahowaniem
1 uogolnianiem. Niektérym dzieciom m.in. trudno zrozumieé, ze jeden przedmiot czy
osoba moze zosta¢ nazwana na kilka sposobow, np. pani laryngolog jest takze pania
doktor, a ptak w klatce — tez papuga.

Specjalista od terapii mowy oraz psycholog pomoga uporzadkowaé pojgciowy chaos
i przezwycigzy¢ przedtuzajace si¢ stadium myslenia wylacznie konkretnego. To
bardzo wazne, poniewaz inaczej dziecko begdzie mie¢ duze trudnosci w nauce,
zwlaszcza przedmiotow wymagajacych myslenia abstrakcyjnego, takich jak
matematyka.

. Gramatyka

Stowa nie wystarcza do tego, by dobrze postugiwac si¢ jezykiem. Trzeba jeszcze
wiedzie¢, w jaki sposob posktada¢ je w zdania, ktore musza mie¢ pewien porzadek,
aby byly zrozumiate: wyrazy powinny sta¢ w okre$lonej kolejnosci i mieé
odpowiednia formg. Niestety, dzieci z PWS maja takze czgsto problemy
z opanowaniem gramatyki. Bardzo dlugo poprzestaja na prostych, jedno- lub
dwuwyrazowych wypowiedziach, strategiach komunikowania si¢ typowych dla
dwulatkéw. Wykazuja rowniez  tendencj¢ do pomijania ,krotkich stowek”:
przyimkow (na, pod, w, do itp.) oraz wyrazen gramatycznych (sie, jest itp.). Czasem
tworza wilasne konstrukcje gramatyczne zrozumiale tylko dla najblizszego otoczenia
(np. dziecko wszystkie pytania buduje, dodajac na poczatku wypowiedzi
a: A godzina? — w znaczeniu ,,Ktéra godzina?”’). Inne polegaja jedynie na intonacji,
gescie 1 konteks$cie (np. 5-letnie dziecko prosi o kolorowanke, wskazujac na szatke, w
ktorej jest schowana, krzyczac: Ksiqzeczka!). Trudno czasem orzec, czy wynika to
jedynie z trudnosci z artykulacja, opisanych w punkcie 1, czy tez z glebszych zaburzen
neurologicznych. Terapia zwykle przynosi jednak catkiem dobre rezultaty.
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4. Rozumienie jgzyka

Dzieci z PWS, nawet te, ktore stabo moéwia, zazwyczaj na co dzien dobrze sobie radza
ze rozumieniem cudzych wypowiedzi. Problemy moga pojawi¢ si¢ przy zdaniach
ztozonych albo stronie biernej, a takze gdy tempo moéwiacego jest zbyt szybkie.
Rodzice i opiekunowie powinni wigc zwracaé si¢ do dziecka, moéwiac w miar¢ wolno
i bardzo wyraznie. Pomaga mu to takze przyswoic sobie wtasciwe formy jezykowe.
Logopeda powinien z kolei popracowaé¢ nad rozumieniem wypowiedzi, w ktérych
relacje opisywane w zdaniu wyrazane sa jedynie za pomoca szyku czy innych
wyznacznikow gramatycznych.

Rozwoj jezyka wiaze sig¢ $ciSle z ogdlnym rozwojem umystowym i spolecznym.
Dlatego tez terapia mowy powinna by¢ wspomagana stymulacja rozwoju
poznawczego i spolecznego, o czym traktuje kolejny podrozdziat.

Stymulacja rozwoju intelektualnego i spolecznego

Dziecko rozwija si¢ i poznaje $wiat poprzez dziatanie. Male dzieci chca wszedzie wejsc,
wszystkiego dotkna¢ 1 sprobowa¢ — sa w ciaglym ruchu. Inaczej jest w przypadku dzieci
z PWS. Hipotonia uniemozliwia im naturalna aktywnos$¢. Nawet te ,,podrehabilitowane”
szybko si¢ mecza. Dlatego nalezy zadbac o to, by do dziecka od pierwszych miesigcy jego
zycia dochodzity odpowiednio bogate bodZce z otoczenia.

Wiele mozemy zyska¢ dzigki pomocy specjalistow z os$rodka wczesnej interwencji lub
zespotu wezesnego wspomagania rozwoju. Sa to instytucje, ktore specjalizuja si¢ w terapii
bardzo matlych dzieci zagrozonych opoznieniami rozwojowymi. Takze niektére szpitale
specjalistyczne oferuja pomoc psychologa i logopedy. Specjalne programy wspomagajace
1 terapeutyczne dla dzieci w wieku szkolnym prowadza miejscowe poradnie psychologiczno-
pedagogiczne. Doro$li réwniez potrzebuja stymulacji — warto poszukaé np. warsztatow
terapii zajgciowej lub innej formy aktywnosci, ktora umozliwi rozwoj i kontakty z innymi.
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My sami tez mozemy pomoc dziecku. Tym, czego potrzebuje ono najbardziej, jest przeciez
dobry kontakt z rodzicami i opiekunami. Rozmawiajmy wigc z nim, przytulajmy, pokazujmy
1 objasniajmy otaczajacy je $wiat. Pom6zmy tez malenstwu poczué otoczenie: niech pozna
r6ézne smaki, takze kwasne 1 gorzkawe, niech dotknie roznych materialow i powierzchni — nie
tylko migkkiego pluszaka, ale tez zimnego $niegu, mokrej wody, ciagnacego si¢ kisielu, lekko
ktujacego wlosia szczoteczki. Wprowadzmy dziecko w $wiat zapachow i kolorow, zacheémy
do hustania si¢ na hustawce, chodzenia po piasku i trawie, a nie tylko po prostym i twardym
chodniku. Zachgcajmy do spotkan z innymi dzie¢mi, np. wspdlnej zabawy na podworku.

Takie proste spotkania ze $wiatem pomoga dziecku rozwijaé wszystkie zmysty. Nie
pozwolmy, aby spokojnie przelezato w 16zeczku czas, gdy jego mozg najintensywniej si¢
rozwija! Normalnie rozwijajace si¢ dziecko samo zdobywa podobne doswiadczenia bez
zadnego dodatkowego wspomagania. Ba, dorosli musza raczej powstrzymywaé zbyt
energicznego ,.badacza”, ktory wywraca do gory nogami caly dom, testujac prawa fizyki
i cierpliwo$¢ rodzicow. Aktywno$§¢ matego dziecka pozwala mu zebra¢ doswiadczenia
stanowiace fundament, na ktorym wzrasta pozniej bardziej abstrakcyjne myslenie. Dziecko,
ktére nie czuje wlasnego ciata, nie rozumie takze stosunkdéw przestrzennych (np. faktu, ze
stojac przed telewizorem, zastania innym obraz). Utrudnia to codzienne czynnos$ci, a pdzniej
takze nauke, np. matematyki.
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Substytucja hormonow plciowych

W zespole Pradera-Williego wystepuje takze niedobdr hormondw plciowych. Z tego wiasnie
powodu chtopcy rodza si¢ nieraz z wnetrostwem, a w okresie dojrzewania nie przechodza
mutacji i nie pojawia si¢ u nich zarost. Z tego samego powodu wigkszos$¢ dziewczynek nie
miesiaczkuje, a ich sylwetka pozostaje dziecinna.

Obecnie coraz czesciej u osoéb z PWS stosuje si¢ substytucje hormondéw ptciowych: chtopcy
otrzymuja testosteron, a dziewczynki estrogeny i1 progesteron. Terapia taka pozwala dzieciom
dojrze¢, co pozytywnie wplywa na integracj¢ spoleczna i1 kontakty z rowiesnikami. Co
wazniejsze, zmniejsza tez ryzyko osteoporozy.

Jak przebiega terapia? Dziewczgta przyjmuja po prostu pigutki zawierajace hormony zenskie,
chlopcy za$ dostaja testosteron w postaci zastrzykdéw, rzadziej zelu lub plasterkow.
W przypadku, gdy stosowane jest podawanie przezskorne (zwtaszcza zel), nalezy pamigtaé
o tym, by osoba aplikujaca lek zaktadata rekawice ochronne — inaczej 1 ona otrzyma
dodatkowsa dawke testosteronu!

Substytucja hormondéw plciowych zazwyczaj wptywa na chorego korzystnie, zdarzaly sig
jednak przypadki, gtownie wsrod chtopcoéw, gdy nasilata ona problemy z zachowaniem.
Terapia powinna wigc zawsze odbywac si¢ pod stata opieka endokrynologa, a w przypadku
wystapienia powaznych skutkéw ubocznych mozna ja bez szkody przerwac.

56



Rozdziatl 5
Rodzina i otoczenie

Wychowywanie dziecka niepelnosprawnego jest zawsze wielkim wyzwaniem. Rodziny osob
obciazonych tak rzadka choroba, jak zesp6t Pradera-Williego, musza stawi¢ czota
trudnos$ciom, o jakich ,,normalnym” rodzinom nawet si¢ nie $nito. Rehabilitacja, wizyty
u lekarzy specjalistow, poszukiwanie przedszkola 1 szkoty, ktore respektowatyby Scista dietg
— wszystko to zajmuje bardzo duzo czasu i pochtania wiele energii. Cale zycie rodziny trzeba
organizowa¢ na nowo. Bardzo czgsto matka dziecka rezygnuje z pracy zawodowej, aby
sprosta¢ nattokowi nowych obowiazkéw. Tymczasem nieuchronnie pojawiaja si¢ dodatkowe
wydatki — na dojazdy do przychodni i poradni, zajg¢cia usprawniajace, sprzgt rehabilitacyjny
itd.

Rodzina nie tylko musi rozwigzywac¢ liczne problemy ,techniczne” (np. kto po potudniu
zawiezie dziecko do rehabilitanta? lub skad wzia¢ pieniadze na dodatkowe zajgcia
usprawniajace?), ale tez pokonywac zmegczenie fizyczne i problemy emocjonalne, jakie moga
si¢ pojawi¢ w odpowiedzi na chorobe dziecka. Kryzys, a raczej — seria kryzysow, jakie
przezywa rodzina, nie musi jednak prowadzi¢ do jej ostabienia ani tym bardziej rozpadu.
Wiele zalezy od postawy rodzicow: od tego, czy w tej nowej sytuacji beda si¢ wspieraé
1 wspolnymi sitami przeorganizuja zycie rodziny. Jej trwatosci i dobrostanowi zagraza nie tyle
choroba, co sposob, w jaki rodzice na nig zareaguja. Wzajemne oskarzenia, niepogodzenie si¢
z niepetnosprawno$cia dziecka, uciekanie od probleméw przez jedna ze stron poglebiaja
kryzys, a w rezultacie uniemozliwiaja skuteczna pomoc choremu. Jezeli jednak rodzice
wzajemnie si¢ wspieraja i razem rozwiazuja pojawiajace si¢ problemy, to nie tylko przetrwaja
najtrudniejszy okres, ale tez wyjda z niego wzmocnieni 1 silniejsi, zapewniajac przy tym
choremu dziecku wlasciwa opieke i szczgsliwe zycie.

Nietatwo stworzy¢ dobra atmosferg, gdy mama i tata sa nieustannie zabiegani i zmgczeni.
A o to nietrudno, gdyz ogrom obowiazkow, jaki spada na rodzicow dziecka z zespotem
Pradera-Williego, potrafi przyttoczy¢ najlepiej zorganizowana rodzing. Jaka jest na to rada?
Trzeba szuka¢ wsparcia 1 nauczy¢ si¢ wykorzystywania dost¢pnych form pomocy.

Gdy dziecko rodzi si¢ chore — od szoku do akceptacji

Kryzys, jaki przezywa rodzina po urodzeniu dziecka z rzadka i nieuleczalna, choroba jest
czyms$ naturalnym i normalnym. Psychologowie opisali nawet etapy ,,oswajania si¢”’ rodziny
z taka choroba poczatkowy — najpierw szok, po ktéorym przychodzi okres przygngbienia,
nastegpnie za$ faza ,,zaprzeczania” chorobie lub szukania ,,cudownego leku”. Gdy jej istnieniu
nie da si¢ juz dtuzej przeczy¢, a proby ,,uzdrowienia” dziecka spelzly na niczym, rodzina
moze wejs¢ w etap rezygnacji — osoba niepelnosprawna spychana jest na margines zycia
rodzinnego, ,,bo jej 1 tak nie mozna pomdc”, a rodzice przenosza swoje uczucia i oczekiwania
w inne sfery zycia (np. koncentrujac si¢ na pracy zawodowej) oraz na zdrowe potomstwo,
jesli je posiadaja. Koncowy etap stanowi ,konstruktywna akceptacja” — rodzice, majac
swiadomo$¢ choroby i wynikajacych z niej ograniczen, szukaja skutecznych sposobow
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rzeczywistej pomocy dziecku. Akceptacja niepetnosprawnosci pozwala im cieszy¢ sig
osiagni¢ciami chorego oraz realistycznie planowac przyszto$¢ wszystkich cztonkéw rodziny.

Kazdy etap odgrywa istotna role w jej przystosowaniu si¢ do nowej sytuacji. Szok
1 przygnebienie to naturalna reakcja na zawiedzione nadzieje; etap poszukiwania ,,cudownego
leku” moze sig¢ sta¢ okazja do gruntownego poznania i zrozumienia natury choroby dziecka,
a okres rezygnacji to czas, gdy rodzice ,,przypominaja” sobie o, czgsto nieco zaniedbanych,
potrzebach pozostatych dzieci i swoich whasnych. Zle si¢ dzieje dopiero wowczas, gdy ktorys
z etapoOw nadmiernie si¢ przeciaga. Dlugotrwate przygngbienie moze si¢ przeksztatci¢
w depresjg, a przeczenie chorobie czy brak uwagi na etapie rezygnacji moga wrecz wyrzadzié
dziecku krzywdg.

Ostatni etap konstruktywnej akceptacji to ,stan idealny”. Dotarcie do niego nie jest
bynajmniej automatyczne. Latwiej go osiagna¢ tym rodzinom, ktére moga liczy¢ na wsparcie
z zewnatrz. Wielka pomoca moze stuzy¢ pozostata czg$¢ rodziny, a takze np. grupy wsparcia
skupiajace rodzicow dzieci z podobnymi problemami. Czasem warto udaé si¢ po pomoc do
psychologa. Oczywiscie, ten ostatni, ,,pozytywny” etap w rzeczywistosci nie jest stanem
trwalym. Rodzice dzieci chorych, tak jak wszyscy ludzie, maja lepsze 1 gorsze dni.
Ostatecznie chodzi o to, by zrozumie¢, ze dziecko nie jest swoja ,,chorobg” — oprocz objawow
zespolu ma wiasna indywidualno$é, szczegolne zdolno$ci i przywary, a przede wszystkim
moze cieszy¢ si¢ zyciem i rozwija¢, my za$, rodzice, mamy mu zyczliwie towarzyszy¢
1 wspiera¢ na drodze jego rozwoju. I, jak w przypadku kazdego innego dziecka, bgdzie to dla
nas zrodlem wielu radosci i satysfakcji.

Diagnoza

Jesli chodzi o zespol Pradera-Williego, to zazwyczaj zaraz po porodzie wida¢, ze dziecko nie
jest zdrowe. Objawy choroby nie sa jednak na tyle charakterystyczne, by lekarze od razu
mogli postawi¢ wlasciwe rozpoznanie. Rozpoczyna si¢ wigc poszukiwanie przyczyny, dla
ktoérej niemowle ma bardzo obnizone napigcie migsniowe. Wiotko$¢ wystgpuje bowiem
w bardzo wielu chorobach, nie tylko genetycznie uwarunkowanych — dlatego rozpoznanie
tego zespotu nie jest tatwe. Dobrze jest, gdy neonatolog poprosi o konsultacje genetyka, gdyz
lekarz tej specjalizacji zwykle czg$ciej niz inni styka si¢ w swojej praktyce z zespotem
Pradera-Williego. Zazwyczaj jednak podejrzenia ida w kierunku zaburzen neurologicznych
1 mija co najmniej kilka miesigcy, zanim kto§ wpadnie na wtasciwy trop.

Czas oczekiwania na diagnoze jest dla rodzicéw bardzo trudny. Obawy 1 strach, jakie niosa
kolejne podejrzenia, przeplataja si¢ z chwilami nadziei, gdy okazuje sig, ze to jeszcze ,,nie
to”. Takie hustawki nastrojow wyczerpuja emocjonalnie rodzing i bardzo ja obciazaja.
Ostateczna diagnoza potwierdzona badaniami genetycznymi z jednej strony wywotluje
przygngbienie — wiemy juz bowiem na pewno, ze nasze dziecko jest nieuleczalnie
chore — z drugiej za§ mimo wszystko przynosi ulgg — problem zostat okreslony i mozemy si¢
skupi¢ na tym, jak sobie z nim poradzi¢. Cho¢ PWS nie da si¢ wyleczy¢, to dzigki dostgpnym
terapiom mozna bardzo pomoc dziecku.
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Diagnoza ,,wady genetycznej” wywotuje tez zazwyczaj silne emocje otoczenia. Dalszej
rodzinie czy znajomym bardzo trudno wytlumaczy¢, na czym polega ta choroba. ,,Dziecko
bedzie duzo jadlo 1 bgdzie grube? Co to za problem?” Rodzice moga czu¢ si¢ osamotnieni
1 napigtnowani, gdyz wiedza o chorobach majacych podloze genetyczne jest w spoteczenstwie
znikoma. Natomiast samo okre$lenie ,,wada genetyczna” w powszechnym odczuciu oznacza
»straszny wyrok™ 1 budzi lgk. Nawet najblizsi moga zachowywac si¢ niezr¢cznie na wiesé
o ,,wadzie”, co utrudnia uzyskanie od nich pomocy i poglebia izolacj¢ rodziny. Czgsto
pojawiaja si¢ tez pytania o przyczyng choroby, szczegélnie trudne i nieprzyjemne dla
rodzicoéw. Warto pamigtac, ze za zespot Pradera-Williego (oprocz bardzo, bardzo rzadkich
zaburzen centrum imprintingu) odpowiada zupetnie nowa, przypadkowo powstata w chwili
poczecia zmiana genotypu (btad w informacji genetycznej zapisany w kodzie DNA), ktorej
nikt nie mogl przewidzie¢. Zmiana ta jest, podkres§lmy, przypadkowa — rodzice nie powinni
wigc obarcza¢ si¢ odpowiedzialnoscia za chorobg swojego dziecka, poniewaz w zaden sposob
si¢ do niej nie przyczynili. Tym bardziej nie powinno tego robi¢ otoczenie.

Szczegblne niebezpieczenstwo pojawia si¢ w sytuacji, gdy o diagnozie rodzice dowiaduja si¢
w czasie, w ktorym stan ogdlny dziecka si¢ poprawia, a jednocze$nie nie ujawnily si¢ jeszcze
typowe dla tego zespotu przypadiosci (niepohamowana ch¢é jedzenia i1 zaburzenia
zachowania). Rodzi si¢ wtedy pokusa, by diagnozg zbagatelizowaé¢ lub odrzuci¢. Wielu
rodzicOw nie wierzy, aby z dzieckiem mogto by¢ ,,cos$ nie tak”, skoro wyglada coraz lepiej,
reaguje na otoczenie i czyni postepy w rozwoju. Jezeli wowczas rodzice zlekcewaza kwestie
odzywiania dziecka, nie wyrobia w nim wiasciwych nawykow, takich jak spozywanie
warzyw, unikanie wszelkich stodyczy czy tez niedojadanie migdzy positkami. Moga rowniez
przeoczy¢ moment, gdy zainteresowanie dziecka jedzeniem przekroczy niebezpieczna
granicg, a to grozi powazng otylo$cia juz w okresie przedszkolnym! Otyloscia, jakiej
naprawd¢ trudno bedzie si¢ pozby¢ choremu, ktéry tak naprawde potrzebuje zjes¢ jedynie
poloweg tego, co jego rowiesnicy. Zbgdne kilogramy utrudnia tez rozwdj dziecka i naraza go
na powstanie schorzen, ktore w przyszlosci znacznie pogorsza jakos$¢ jego zycia oraz
doprowadza do niebezpiecznych powiktan.

Problem odzywiania

W poprzednich rozdziatach wiele miejsca poswigcilismy zapobieganiu otytos$ci. Powtdrzmy
wigc tylko, Zze chcac uchroni¢ dziecko przed szybkim przybieraniem na wadze, nie wystarczy
przygotowywac dietetyczne positki. Rodzice i opiekunowie musza zrobi¢ znacznie
wigcej — niejako zastapi¢ mechanizm sytosci, ktory u dziecka nie dziata. Poniewaz osoba
z zespotem Pradera-Williego nie jest w stanie na dtuzsza mete oprzec si¢ pokusie zjedzenia
czego$ ,,ponadplanowego”, a poszukujac dodatkowych porcji postuzy si¢ cala swoja
inteligencja, nalezy dazy¢ do mozliwie petnej kontroli nad §rodowiskiem, w jakim dziecko
przebywa.

Postulat z pozoru jest prosty: musimy catkowicie kontrolowa¢ dostep chorego do jedzenia.
Jednak jego zrealizowanie w praktyce wymaga bardzo wiele wysitku 1 zaangazowania.
W naszej kulturze jedzenie jest dostownie wszedzie. W domu zawsze mamy jakie$ zapasy,
1 to coraz czg$ciej w otwartych na salon kuchniach; sterty wysokokalorycznych przekasek
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pigtrza si¢ nie tylko w sklepach spozywczych, ale takze w szkolnych sklepikach, automatach,
ktore stoja na korytarzach w urzedach i1 szpitalach. Dhugie godziny pracy i niestychana
dostgpnos¢ ,.$mieciowego jedzenia” powoduja, ze nawyki Zywieniowe spoleczenstwa
zmieniaja si¢, prowadzac do powszechnego zastosowania ,,szybkich”, wysokokalorycznych
1 niezdrowych produktow (np. pizza z zamrazarki itp.). Do tego dochodza powszechnie
obowiazujace mity dotyczace zywienia dzieci: ,,jak dziecko ma apetyt, to znaczy, ze zdrowe”;
»tylko wyrodna matka odmawia dziecku jedzenia”; ,,cala rado$¢ dziecinstwa to stodycze, nie
wolno tego dziecku zabiera¢” itp.

Rodzina dziecka z PWS w pewnym momencie musi si¢ przestawi¢ na zupelnie inny tor
myslenia o jedzeniu. Niezwykle wazna staje si¢ regularno$¢: najlepiej, aby positki byty
podawane o stalych porach, a pomigdzy nimi nie powinno by¢ zadnych przekasek. Dos¢
szybko trzeba tez zmieni¢ rodzaj przygotowywanych potraw, poniewaz kuchnia musi by¢
niskokaloryczna. Pojawia si¢ dylemat: czy dla dziecka z PWS przygotowywac osobne positki
ztozone z innych potraw, czy tez cala rodzing ,,nawrdci¢” na warzywa i chude migso.

Pierwsze rozwiazanie, czyli inny jadlospis dla dziecka, a inny dla reszty rodziny, ma wiele
wad. Co prawda, nie wymaga od innych cztonkoéw rodziny zmiany przyzwyczajen, ale
przygotowywanie dwoch zestawow dan zabiera duzo czasu oraz wymaga wigkszych
funduszy. Negatywnie odbija si¢ takze na psychice dziecka, ktore czuje, Ze jest inaczej
traktowane. Szybko dostrzega, iz positkow przygotowanych dla niego nikt inny nie zje.
Szczegblnie niebezpieczna jest sytuacja, gdy réznica pomigdzy potrawami dietetycznymi
i ,,normalnymi” jest wyrazna, a wigc na talerzu taty dymi mocno smazony kotlet schabowy
i frytki, a porcja dziecka sktada si¢ z garsteczki ryzu i1 nieprzyprawionego kawaltka
gotowanego migsa. Nietrudno zgadna¢, co mocniej pachnie, a przez to bardziej pobudza
zmysty. ,,Normalne” jedzenie pozostalych cztonkow rodziny staje si¢ wigc ,,przedmiotem
pozadania” 1 zachgca do tego, aby sprobowac zakazanych potraw, gdy nikt nie widzi. Z tego
samego powodu nie nalezy w obecnosci dziecka zajada¢ si¢ stodyczami, bo szybko dostrzeze
r6éznicg¢ migdzy kawatkiem jabtka, ktore dostato, a ciasteczkiem, zjadanym siostra czy brat.

Dzieci uwaznie obserwuja i1 ucza si¢ przez nasladowanie otoczenia. Dlatego znacznie
skuteczniejszym modelem wprowadzania diety jest wspolny stot z jednakowym, zdrowym
menu dla calej rodziny. Wezmy na przyktad obiad zlozony z zupy pomidorowej z ryzem,
gotowanych ziemniakoéw, duszonego w przyprawach indyka oraz brokutow. Na talerzach
lezy to samo, cho¢ w innych proporcjach: zdrowi czlonkowie rodziny dostaja wigc wigcej
ryzu do zupy, wigcej ziemniakow i duszonego migsa, a chore dziecko jedynie tyzke ryzu
w zupie, kawatek ziemniaka, porcje migsa i sporo brokutow. Dzigki takiemu postgpowaniu
dziecko nie czuje si¢ wykluczone. Zazwycza] takze cata rodzina zyskuje na zdrowiu.
Naprawde niewielu z nas tak cigzko pracuje fizycznie, by potrzebowac ,.kuchni drwala”:
thustego migsa, gory klusek czy pierogow. Gdy jednak tata jest np. gornikiem 1 musi wigcej
zjes¢é, to trzeba tak zorganizowacd positki, aby chore dziecko miato w rodzinie ,,towarzysza” —
kogos, kto je to samo co ono, albo tez zaplanowac¢ je tak, by niekoniecznie musiato widzie¢,
co zjada tatus.
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Cata rodzina musi tez rozpocza¢ walke ze swoimi nawykami: trzeba zapomnie¢ o chipsach
przed telewizorem albo podgryzaniu ciasteczek przy lekturze gazety. Bywa to trudne, bo sita
wieloletnich przyzwyczajen jest naprawd¢ duza. Poza tym niektorym czionkom rodziny
zabraknie czasem wyobrazni — ,,dlaczego niby mamy si¢ dostosowa¢ do diety chorego?”.
Buntowa¢ si¢ moze réwniez rodzenstwo dziecka z PWS, ktére chce nasladowac styl zycia
swoich réwiesnikow. Jesli kto§ naprawde musi przekasi¢ co§ pomigdzy positkami, powinien
robi¢ to dyskretnie, a nie w obecno$ci osoby z PWS. Pamigtajmy, ze wiele probleméw
z zachowaniem ma swdj poczatek w zawiedzionej nadziei — np. dziecko widzi, ze np. mama
co$ zjada, spodziewa si¢ wigc porcji dla siebie 1 nie chce pogodzi¢ si¢ z odmowa. Fatalny
w skutkach jest brak konsekwencji — jesli raz pozwolimy na ,,co$ ekstra”, np. zeby uspokoic
dziecko, to bedzie si¢ ono domaga¢ podobnego postgpowania w przysztosci, a na odmowe
moze reagowac atakami zlo$ci. Pamigtajmy — niekonsekwencja grozi z jednej strony
dodatkowymi kilogramami, z drugiej za§ pogorszeniem problemoéw z zachowaniem dziecka.
Chwila spokoju okupiona kawalkiem banana moze nas w przysztosci kosztowaé wiele godzin
krzyku i tupania...

Jesli tylko zauwazymy, ze dziecko zaczyna podjada¢ i poszukiwaé jedzenia, musimy
wprowadzi¢ niezbgdne ,,poprawki architektoniczne”: trzeba zamkna¢ kuchnig i zabezpieczy¢
dostep do znajdujacej si¢ w domu zywnos$ci, tak aby chory nie mogt sam siggna¢ po
przekaske. W zadnym wypadku jedzenie nie powinno by¢ porozrzucane po domu.
Pamigtajmy — jeden herbatnik polany czekolada pokrywa 1/10 dziennego zapotrzebowania
dziecka z PWS na energi¢! Natychmiast nalezy sprzata¢ resztki jedzenia 1 chowal je
w odpowiednio zabezpieczonym miejscu. Nie stwarzajmy pokus, bo choroba zwycigzy
najlepsze maniery. Czasem dziecko trzeba kontrolowa¢ 24 godziny na dobg. Niektorzy chorzy
maja zaburzone cykle snu i czuwania, w zwiazku z czym czg¢sto budza si¢ w nocy 1i... ruszaja
do kuchni co$ zjesc.

Z doswiadczenia wiadomo takze, iz konieczno$¢ $cistej kontroli ilosci jedzenia spozywanej
przez chorego napotyka zazwyczaj mur niezrozumienia. Babcie, ciocie, opiekunki, a nawet
przedszkolanki i nauczyciele czesto nie moga uwierzy¢ w to, ze jedzenie dla osoby
z zespotem Pradera-Williego stanowi $miertelne zagrozenie. Rodzicom przychodzi walczy¢
nie tylko z niedajacym si¢ zaspokoi¢ apetytem dziecka, ale takze z... oskarzeniami otoczenia.
,(Gtodzicie dziecko.” ,,Przeciez jeden paczek nie zaszkodzi”. ,,To wspaniale, ze tak tadnie
1 chetnie je — o co wam chodzi?”. ,,Przesadzasz z tym jedzeniem”. Na kazdym kroku
spotykaja si¢ oni z krytyka. Nawet nieznajomy w sklepie potrafi wytkna¢ matce, ze zatuje
maluchowi buleczki.

Przekonanie, iz apetyt u dziecka jest objawem zdrowia, powoduje, ze niektore osoby
z otoczenia dziecka zaczynaja, wbrew rodzicom, je dokarmia¢. Dzieje si¢ tak nawet
w przypadku dzieci bardzo otytych! , Instynktowi karmienia” ulegaja nie tylko cztonkowie
dalszej rodziny, ale takze sasiedzi, kucharki ze stotowki, a nawet nauczyciele. Chory skrzgtnie
wykorzystuje sytuacje, gdy kto§ okazuje mu ,,dobre serce”. Starsze dzieci potrafia czgsto
manipulowa¢ otoczeniem, robigc z siebie gtodzone przez rodzicéw ofiary. Ciche dokarmianie
moze zniweczy¢ wysitki rodzicéw, uniemozliwiajac zachowanie diety. Trzeba wigc w prosty
i jasny sposob wytlumaczy¢ wszystkim stykajacym si¢ z dzieckiem, ze nadmiar jedzenia
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wywota u niego ciezkie 1 nieodwracalne schorzenia. W szkole, przedszkolu czy innej
placowce warto pokazac¢ np. ksiazke dotyczaca zespotu Pradera-Williego.

Podobnym problemem bywa lekcewazenie przez opieckundow i nauczycieli koniecznosci
stalego nadzoru nad chorym. Trzeba wigc im na poczatku wytlumaczy¢, ze jesli dziecko
zostanie samo w klasie, moze wyje$¢ kanapki kolegom, w stotowce chetnie pobiegnie po
doktadke albo przyjmie resztki niedojedzone przez kolegéw. Takie zachowanie powoduje
konflikt w grupie, moze si¢ przyczynia¢ do odrzucenia chorego przez jego réwiesnikoéw,
a zarazem najbardziej grozi samej osobie z PWS, ktora coraz bardziej tyje, poglebiajac swoja
niepetnosprawnos¢.

Co gorsza, kiedy juz dziecku przydarzy si¢ taki incydent, jak np. zawtaszczenie cudzego
drugiego $niadania czy batonika w szkolnym sklepiku, jest to interpretowane jako przejaw
,braku wychowania” albo ,,zaburzen psychicznych”. Rodzicom zarzuca si¢ wigc, ze nie
potrafia z dzieckiem odpowiednio postepowaé, ze pozwalaja mu na zbyt wiele i stosuja
btedne metody wychowawcze. Dziecko bywa kierowane na psychoterapig, ktora ma wyleczy¢
je z ,,zaburzen odzywiania”.

Powtérzmy wigc raz jeszcze: nadmierne taknienie u chorych z PWS wynika z defektu
genetycznego. Brak kontroli nad checia jedzenia nie jest skutkiem btedéw wychowawczych
rodzicéw ani zaburzen psychicznych — to wrodzone zaburzenie funkcjonowania o$rodkow
glodu 1 sytosci, na ktore nie ma, jak na razie, zadnego lekarstwa. Nieprzyjemne dla otoczenia
zachowania, takie jak podbieranie jedzenia, s najbardziej grozne dla samego chorego, dla
ktorego skrajna otylo§¢ moze skonczy¢ si¢ przedwczesna $miercia. Jedyna metoda
postgpowania jest nadzor nad chorym i chronienie go przed sytuacjami, w ktérych moze zjes¢
zbyt wiele. Placowka, pod ktorej opieka chory si¢ znajduje, powinna wspomaga¢ rodzing
Ww tym procesie.

Problem odzywiania chorego bywa czgsto dla rodzicow Zrédlem nieustajacych frustracji. Co
prawda, lekarz specjalista, z ktérym widuja sig raz na pot roku, zaleca dietg, ale bezposrednie
otoczenie naciska na to, by dziecka ,nie dreczy¢”, i po cichu je dokarmia. Kiedy chory
podbierze jedzenie, te same osoby, ktore ukradkiem dozywiaty dziecko, potrafia krytykowaé
rodzicéw za zte metody wychowawcze. Brak zrozumienia 1 ciagla krytyka, z jaka spotykaja
si¢ rodzice, utrudnia utrzymanie dyscypliny zywieniowej. Dlatego tez nalezy poszuka¢ kogos,
kto problem rozumie i bgdzie nas wspieral w chwilach kryzysu; moga to by¢ np. inni rodzice
dzieci z PWS.

Zaburzenia zachowania

Poszukiwanie jedzenia i brak kontroli nad apetytem to tylko jedna z pozycji na liScie zaburzen
zachowania, jakie przejawiaja osoby z PWS. Inne problemy takze mocno odbijaja si¢ na
funkcjonowaniu rodziny: nadmierna drazliwos$¢, napady ztosci 1 updr. Zaburzenia zazwyczaj
zaczynaja by¢ widoczne okoto piatego roku zycia 1 nasilaja si¢ z wiekiem, osiagajac swoje
apogeum w okresie dojrzewania. Nie kazdemu wybuchowi ztosci mozna zapobiec, ale warto
zauwazy¢, ze czgsto stanowia one odpowiedz na niekonsekwentne zachowanie otoczenia.
Osoby z PWS czuja sig bezpiecznie, gdy zachowane sa sztywne reguly, i jakakolwiek. zmiana
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wczesniej ustalonych planow moze spowodowaé agresywne zachowania albo tez upor
1,,o0dmowe wspotpracy” ze strony chorego. Na przyktad dziecko, ktore codziennie odbierane
jest przez rodzicéw z przedszkola po podwieczorku, dostaje ataku histerii, kiedy rodzice
zglaszaja si¢ po nie wczesniej, np. po obiedzie. Pewna mala dziewczynka nie wytrzymata
nerwowo, gdy tata... ustawil jej kapcie noskami w strong t6zka, a nie okna, jak sama miata
W Zwyczaju.

Nad matym dzieckiem warto popracowac pod kierunkiem psychologa, by tatwiej akceptowato
niespodzianki. Jesli jednak chcemy, aby zmiana planéw przebiegta bez wielkich niepokojow,
przygotuymy na nia chorego wczesniej, informujac o przewidywanych zmianach
,hormalnego” porzadku dnia. Nie oduczymy dziecka wszystkich rutynowych zachowan
i zwyczajow, postarajmy si¢ wigc wkomponowac¢ je w codzienne zycice rodziny, a nawet
wykorzysta¢ do celow terapeutycznych (np. positek moze by¢ podawany zawsze po serii
¢wiczen).

Nauczmy tez rodzenstwo, by nie draznito si¢ z chorym. Dzieci z PWS biora na serio cudze
wypowiedzi 1 nawet z pozoru niewinne ,,przekomarzanie si¢” moze je wytraci¢ z rownowagi.
Jesli dziecko juz wpadnie w zto$¢, dajmy mu czas na uspokojenie si¢ — krzyki czy
przywolywanie do porzadku nic nie pomoga, ewentualnie pogorsza sprawe. Niektore dzieci,
zwlaszcza mate, ukoi przytulenie, inne na proby dotyku zareaguja agresywnie, natomiast
dobrze im zrobi, gdy zostana same w pokoju. Reakcja moze tez zaleze¢ od osoby, ktéra
z dzieckiem w danej chwili przebywa — inny repertuar srodkéw przeznaczony jest dla mamy
(np. ptacz i kurczowe przytulenie si¢), a inny dla taty (wrzask i tupanie nogami).

Cierpliwos¢ 1 poczucie humoru sa najlepszymi sprzymierzencami rodzicow, takze wtedy, gdy
dziecko w kotko powtarza te same pytania. Ulubionym ich tematem sa... positki. Kiedy
bedzie obiad? Co dostane na kolacje? itd. Jezeli czujemy si¢ zmegczeni udzielaniem po raz
piaty odpowiedzi na to samo pytanie, to zapiszmy ja albo narysujmy na kartce, ktora
nast¢pnie dajmy dziecku.

Jesli zaburzenia zachowania nasilaja si¢ 1 dotaczaja do nich nieznane nam wcze$niej objawy,
powinnismy udac¢ si¢ z dzieckiem do psychiatry. Czg$¢ 0s6b z PWS, w szczego6lnosci zas te
z disomia matczyna chromosomu 15, wykazuje bowiem sktonno$¢ do popadania w stany
psychotyczne. Mozna je z powodzeniem leczy¢, cho¢ czasem proces doboru odpowiednich

lekow trwa dlugo — chorzy wykazuja bardzo zréznicowane i1 nieprzewidywalne reakcje na
leki.

Konsekwencja w wychowaniu

Lekarze ze specjalistycznej kliniki w Zurychu zauwazyli, ze dzieci z PWS pochodzace
z rodzin konsekwentnie stosujacych swoje metody wychowawcze byly szczuplejsze niz te,
w ktorych rodzice, co prawda, utrzymywali dziecko na diecie, ale poza tym nie przestrzegali
ustalonych zasad wychowawczych w codziennym zyciu. Potwierdza to takze do$wiadczenie
polskich rodzin: sama dieta nie wystarczy. Do sukcesu potrzebna jest zelazna konsekwencja
obejmujaca wszystkie obszary — rehabilitacjg, program codziennej aktywnosci fizycznej,
pracg nad rozwojem umystowym, a takze budowanie przejrzystych relacji w rodzinie. Chorzy
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z PWS czuja si¢ lepiej 1 sa spokojniejsi, kiedy wiedza, czego moga si¢ spodziewac.
Konsekwentne stosowanie zasad przyjetych w rodzinie daje im poczucie bezpieczenstwa; Nie
musze mysle¢ o zdobyciu jedzenia, bo ono przeciez jest zamkniete w kuchni, a i tak dostane
obiad, kiedy przejade sie na rowerze.

Rodzenstwo

Dziecko niepetnosprawne bardzo absorbuje — nieustanne wizyty u specjalistow, rehabilitacja,
dieta... Zycie calej rodziny z konieczno$ci czesto bywa zorganizowane wokoét choroby.
Rodzice sa ciagle zajeci, przez co zdrowe rodzenstwo czasem jest spychane na margines i nie
poswigca mu si¢ wystarczajacej uwagi oraz wsparcia. ,,Przeciez ty sobie sam $wietnie
poradzisz — moéwia rodzice — jeste§ zdrowy”. Nic bardziej blednego. Kazde dziecko
potrzebuje troski i1 opieki. Zdarza si¢, ze zdrowe dzieci czuja si¢ odrzucone, zazdroszcza
choremu czasu, jaki spgdzaja z nim rodzice, i... same popadaja w powazne choroby, np.
anoreksje. Chca w ten sposob ,,zastuzy¢” na mitos$¢ 1 sprawié, by rodzice poswigceili im troche
czasu.

Nie zapominajmy wigc o zdrowym rodzenstwie. Ono tez nas potrzebuje. Postarajmy si¢
codziennie znalez¢ chwilg zarezerwowana ,,na wytacznos$¢” dla kazdego dziecka. Interesujmy
si¢ tym, co w szkole, chwalmy za osiagnigcia. Pomys$lmy o zajeciach dodatkowych
dobranych pod katem zainteresowan dziecka. Moze to by¢ np. kotko teatralne, lekcje muzyki,
siatkowka czy modelarstwo. Zajgcia takie stanowia doskonala odskoczni¢ od codziennych
problemow, a takze pozwalaja zdrowemu dziecku zbudowa¢ wilasny $wiat, §wiat, w ktérym
mozna na chwil¢ zapomnie¢ o diecie, rehabilitacji i zamykaniu kuchni na klucz.

Nieuleczalna choroba dotykajaca kogo$ bliskiego budzi rdzne, czasem sprzeczne emocje. Ze
zdrowym rodzenstwem nalezy rozmawia¢ takze na temat obaw 1 niepokojow, jakie
przezywaja. Czasem konieczna moze si¢ okaza¢ pomoc psychologa. Znane sa przypadki
dzieci, w ktorych niepelnosprawno$¢ brata i siostry wywolywata stany takie jak lgk przed
Smiercia czy przekonanie o wtasnej powaznej chorobie. Co gorsza, choroba rodzenstwa
(zwlaszcza gdy staje si¢ widoczna, co w przypadku PWS nastepuje wraz z rozwojem otylosci)
bywa przedmiotem drwin otoczenia. Musimy nauczy¢ dziecko strategii radzenia sobie
z docinkami kolegdw, inaczej wpadnie ono w putapke sprzecznych uczué: z jednej strony
bedzie mie¢ zal do znajomych, z drugiej zas pretensje do chorego za to, ze swoja ,,innoscia”
naraza je na takie nieprzyjemnos$ci. Przy okazji pamigtajmy, ze sposob, w jaki my, rodzice,
traktujemy niepelnosprawno$¢ naszego dziecka, odgrywa zasadnicza rolg w ksztattowaniu si¢
postaw naszych dzieci. Jesli sami nie potrafimy wyrwac si¢ ze stanu zalu i rozpaczy albo
wstydzimy si¢ ,,wady genetycznej”, to i naszym sprawnym dzieciom trudniej bgdzie
zaakceptowac istniejacy stan rzeczy.

Nie obarczajmy tez zdrowego dziecka nadmiarem odpowiedzialnych zadan zwiazanych
z chorym bratem lub siostra. Oczywiscie, wspolne zabawy czy pomoc w drobnych,
codziennych sprawach sa jak najbardziej pozadane i obopolnie korzystne. Sprawne
rodzenstwo zazwyczaj chetnie odgrywa role nauczyciela 1 terapeuty, a dla dziecka
niepetnosprawnego taki kontakt jest po prostu bezcenny. Nie powinni§my jednak dopusci¢ do
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tego, by opieka nad chorym cztonkiem rodziny stata si¢ ,,bezptatnym etatem”, za ktdérego
wykonanie zdrowe rodzenstwo nie otrzymuje nawet pochwaty.

Sprawa odzywiania jest niezwykle delikatna. Ze wzgledu na dziecko z PWS musimy
utrzymywac¢ nieznana wigkszosci rodzin dyscypling zywieniowa. Nie chodzi tu wylacznie
0 sposob przygotowywania potraw, ale cala ,,polityke” w zakresie jedzenia: przestrzeganie
ustalonych por spozywania positkow, zabezpieczanie dostgpu do jedzenia (np. zamknigta na
klucz kuchnia to spora uciazliwo$¢ dla czteroosobowej rodziny, ktérej cztonkowie maja rozne
rozklady dnia!), sprzatanie resztek (nie wolno zostawi¢ niedojedzonej kromki na talerzu albo
nadgryzionego banana przed telewizorem, bo na pewno szybko znikng!) itp. Zdrowe
rodzenstwo moze si¢ buntowaé przeciwko takim rygorom. ,,Przeciez inne dzieci zajadaja si¢
chipsami przed komputerem, u kolegi na stole w kuchni leza herbatniki w czekoladzie —
dlaczego u nas musi by¢ inaczej?” Od diety i rygoréw zwiazanych z dostgpem do zywnosci
nie mozemy odstapi¢, bo od tego zalezy zdrowie i1 zycie dziecka z PWS. Pomys$lmy jednak o
tym, by zdrowe dziecko moglo od czasu do czasu ,,zaszale¢” z kawalkiem ciasta, bez
narazania chorego brata czy siostry na pokusy i frustracjeg.

Czas nauki — wskazowki dla nauczycieli i wychowawcow

Dzieci z zespotem Pradera-Williego réznia si¢ migdzy soba zarowno wysokoscia ilorazu
inteligencji (od normy intelektualnej po uposledzenia stopnia umiarkowanego),
mozliwo$ciami poznawczymi, jak 1 szczegdlnymi uzdolnieniami oraz trudno$ciami w nauce.
Zadne dziecko nie jest przypisana mu ,,diagnoza”, o czym doskonale wiedza do$wiadczeni
nauczyciele 1 wychowawcy. Niemniej jednak choroba genetyczna, jaka jest PWS, odciska na
chorych swoje pigtno. Specyficzny profil poznawczy i charakterystyczne formy zachowania,
cho¢ w niejednakowym stopniu nasilenia, wystgpuja u wigkszosci oséb z tym zespolem.
Warto je pozna¢, aby skuteczniej wspomagaé ucznia w procesie uczenia si¢ oraz integracji
spotecznej. Rodzaj btedu w informacji genetycznej lezacego u podtoza choroby wydaje si¢
odgrywac tu pewna rolg. Osoby, u ktorych stwierdzono disomi¢ matczyna chromosomu 15,
maja zwykle nieco wyzszy iloraz inteligencji, a jednoczesnie przejawiaja wigcej zaburzen ze
spektrum autystycznego. Delecja na chromosomie 15 oznacza zazwyczaj problemy
z przyswojeniem materiatu o charakterze zblizonym do tych, jakie spotyka si¢ w przypadku
ucznidow doswiadczajacych niespecyficznych trudnosci w nauce.

Zacznijmy od mocnych stron. Do takich niewatpliwie nalezy percepcja wzrokowa. Dzieci
z zespotem (zwlaszcza jesli jego podioze stanowi delecja) od najmtodszych lat wykazuja
zdolnos$ci w tej dziedzinie. Styna np. z niezwyktej umiejetnosci uktadania puzzli. Pigciolatek
z PWS uktadajacy puzzle z dwustu kawatkdéw nie jest weale nadzwyczajnym zjawiskiem. Dla
nauczycieli plynie stad praktyczny wniosek: uczniowie z PWS tatwiej przyswoja sobie
informacje przedstawione w formie wizualnej. Dotyczy to zarowno tresci programowych, jak
1 planu zaje¢ czy ustalonych zasad (np. regul zachowania w klasie). Takze w sytuacji, gdy
dziecko natarczywie powtarza to samo pytanie, najlepsza strategi¢ stanowi zapisanie
odpowiedzi na kartce.
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W niektérych przypadkach zdolno$¢ ta okupiona bywa pewnymi brakami w zakresie
catosciowego ogladu 1 interpretacji postrzeganych obrazoéw. Dziecko widzi szczegoty, ale
niekoniecznie rozumie tre$§¢ obrazka albo dochodzi ona do niego z pewnym opodznieniem.
Wyglada to troche tak, jakby masa szczegotow docierajaca do dziecka ,,zaghluszata” inne
informacje: na obrazku jest kot, okno, doniczka, kwiatek, krzesto, dziewczynka, kokardki we
wtlosach, ksiazki, podloga... A to, ze dziewczynka siedzi na t6zku i czyta, nie wydaje si¢
dziecku juz tak wyrazne. Dlatego, poczawszy od wieku przedszkolnego, nalezy pracowac nad
umiejetnoscia rozrdzniania tego, co w psychologii percepcji nazywa si¢ figura i tlem, czyli
procesOw (informacji) pierwszo- 1 drugoplanowych, oraz rozumienia zwigzkow
przyczynowo-skutkowych 1 spolecznego znaczenia przedstawionych sytuacji.

Druga mocna strong¢ uczniow z PWS stanowi zdolno$¢ koncentrowania si¢ na
wykonywanej czynnoS$ci. Wiele dzieci z tym zespolem juz od najmtodszych lat przejawia
nastawienie zadaniowe przypominajace styl pracy dorostych. Cecha ta, odpowiednio
wykorzystana, pozwala nadrabia¢ niedostatki posiadanych umiejgtnosci. Dziecko godzinami
potrafi ¢wiczy¢ rysowanie szlaczkow, czytanie, liczenie itp. Cata sztuka polega na tym, by
sktoni¢ je do wykonania zadan pozytecznych z punktu widzenia procesu ksztatcenia; inaczej
spedzi ono wiele godzin, powtarzajac znane sobie czynnos$ci, np. po raz dwudziesty ukladajac
te¢ sama ukladanke... Tak wigc zaleta ta moze okaza¢ si¢ wada, jesli jej nie ukierunkujemy
wiasciwie. Niestety, zdarza si¢ to bardzo czgsto. Wowczas traktowana jest przez rodzicéw
1 nauczycieli jedynie jako zaburzenie zachowania — dziecko nie potrafi przerwac
wykonywanej czynnosci (a moze nig by¢ nizanie stu koralikow na cienka zytke rozpoczete
tuz przed koncem zajec...).

Brak elastycznosci umyslowej, objawiajacy si¢ przywiazaniem do planow zajec,
przewidywalno$ci 1 powtarzalno$ci, stanowi czesta ceche osob z PWS. Kazda zmiana,
nieoczekiwane wydarzenie, ktére przynosi niekorzystne, z punktu widzenia dziecka,
modyfikacje wczesniejszych planéw, moze wywotaé frustracj¢ 1 ataki zlosci. Przed
nauczycielami i wychowawcami stoi wigc dwojakie wyzwanie: z jednej strony nalezaloby
wspomac rodzing, starajac si¢ wyrobi¢ w dziecku wigksza elastyczno$¢, z drugiej za$ powinni
wykorzysta¢ t¢ cech¢ w procesie ksztatcenia. W zadnym wypadku nie powinno si¢ jej
lekcewazyc.

Co to oznacza w praktyce? Jak wykazuje do$wiadczenie, uczniowie z PWS najwiecej
zyskuja przebywajac w malych grupach w Srodowisku szkolnym, ktére jest bardzo
uporzadkowane i przewidywalne. Czuja si¢ wowczas bezpiecznie, dzigki czemu przejawiaja
mniej zaburzen zachowania. Natomiast duze klasy, halas na przerwie, czg¢ste zmiany sal
lekcyjnych 1 nauczycieli maja na nich wptyw wybitnie negatywny, potegujac napady zlosci
1 utrudniajac integracj¢ ze S$rodowiskiem ich réwiesnikdw. Wszelkie zmiany najlepiej
wprowadza¢ z odpowiednim wyprzedzeniem, dajac dziecku czas na przystosowanie si¢ do
nowej sytuacji. Planujac zajgcia, nalezy wzia¢ pod uwagg potrzebe ,,doprowadzania spraw do
konca”. Zadania wyznaczane uczniowi z PWS nie powinny wigc by¢ zbyt dlugie. Przejscie do
kolejnej czynnosci dobrze jest zapowiedzie¢ z odpowiednim wyprzedzeniem.
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Wigkszos$¢ osob z PWS ma klopoty z pamigcig kréotkotrwalg. Polecenia kierowane do
dziecka powinny zatem by¢ krétkie 1 precyzyjne. Dobrze jest przedstawiac¢ je w formie nie
tylko ustnej, ale takze pisemnej, poniewaz pamig¢ shluchowa i przetwarzanie sygnaléw
stuchowych stanowia zwykle staba strong ucznia z zespotem Pradera-Williego. Jezeli
wykonanie zadania wymaga wielu czynno$ci, najlepiej podzieli¢ polecenie na kilka czgsci.

Uposledzona zdolno$¢ przetwarzania sekwencyjnego i abstrahowania bywa czgsta
przeszkoda w opanowywaniu przedmiotow $cistych. Wptywa takze na rozwo6j mowy i catego
systemu pojeciowego. Badania wykazaly, ze obszarem szczego6lnych trudnosci w nauce,
jakich doswiadczaja dzieci z PWS, sa umiejetno$ci matematyczne, takie jak wykonywanie
dziatan arytmetycznych, stosowanie praw czy tez transkodowanie liczb. Ze wzgledu na
deficyty pamigci krotkotrwatej oraz procesowania struktur sktadniowych nalezy spodziewac
si¢ kltopotow z rozwigzywaniem zadan z trescia, a takze problemdéw z przeprowadzaniem
rozumowania.

Zaburzenia zachowania, takie jak niekontrolowane wybuchy zlo$ci, czesto uposledzaja
funkcjonowanie dziecka bardziej anizeli obnizony iloraz inteligencji. Jak juz wspomniano,
istotna role w zapobieganiu tego rodzaju problemom odgrywa wlasciwa organizacja
srodowiska 1 procesu ksztatcenia. Drugi wazny czynnik to relacje z rowiesnikami. Uczniowie
z zespotem Pradera-Williego nierzadko przejawiaja trudno$ci w rozumieniu relacji
spotecznych, przez co czgsto zachowuja si¢ niewtasciwie albo niezgodnie z oczekiwaniami.
Dziecko z PWS moze wigc potrzebowaé specjalnego treningu umiejgtnosci spotecznych.
Takze terapia mowy wspomaga funkcjonowanie dziecka w grupie, gdyz rozwdj jezykowy
dzieci jest zwykle opdzniony i zaburzony, co doktadniej zostato opisane w poprzednich
rozdziatach.

Nalezy tez zadba¢ o to, by koledzy nie stroili sobie zartow z niepetnosprawnego wspotucznia.
Osoby z PWS sa bardzo drazliwe, tatwo wytraci¢ je z rownowagi i doprowadzi¢ do stanu,
w ktorym nie panuja nad emocjami. Jesli si¢ tak zdarzy, najlepiej da¢ uczniowi czas na
uspokojenie si¢ w bezpiecznym miejscu. Przywolywanie do porzadku i grozby zazwyczaj nie
odnosza zadnego skutku, a nawet pogarszaja stan chorego. Pamigtajmy tez o tym, by
wszystkie zasady formutowa¢ w formie pozytywnej (,,robimy to i to”), a nie tylko negatywne;j
(,,nie wolno tego, a tego™). Sam zakaz niekoniecznie stanowi bowiem czytelng wskazowke,
jak wlasciwie nalezy si¢ zachowaé, co w problemach z adaptacja spoteczna ma kluczowe
znaczenie.

Niektore dzieci z PWS (okoto 30%) natrgtnie rozdrapuja i skubig skorg, co moze doprowadzié
do powstania licznych, trudno gojacych sig ran. Nie ma zadnego lekarstwa, ktore ostabitoby
tego rodzaju zachowania. Jezeli zauwazymy je u naszego ucznia, to powinniSmy podjac
dzialania prewencyjne. Dziecku nalezy zapewni¢ zajecia, ktore angazuja rece. W sali
powinnisSmy trzymac¢ bandaze i plastry, ktorymi zabezpieczy¢ nalezy wszystkie pojawiajace
si¢ ranki, zadrapania, miejsca po ukaszeniach przez owady i inne uszkodzenia skory. Uczen
przejawiajacy takie obsesyjne zachowania nie powinien by¢ zostawiony sam sobie, np.
podczas przerwy — najlepiej, aby znajdowat si¢ pod stata obserwacja.
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Wielu chorych cierpi na zaburzenia cyklu snu i czuwania. Moze si¢ to objawia¢ nadmierna
sennos$cia w ciagu dnia oraz szybciej nastgpujacym zmeczeniem. Planujac prace ucznia
w klasie, wezmy to pod uwagg. Ustalmy, ze zadania wymagajace wysitku beda wykonywane
na poczatku zaje¢, najlepiej w godzinach przedpotudniowych. Takze prace domowe powinny
by¢ krotkie, a niektérym uczniom najlepiej w ogdle ich oszczgdzic.

Na koniec poruszmy temat by¢ moze najwazniejszy. Szkola powinna wspomaga¢ rodzine
w walce o utrzymanie odpowiedniej masy ciala dziecka i zwigkszenie poziomu jego
aktywnoS$ci ruchowej. Pamigtajmy, Ze natrgtne poszukiwanie jedzenia, podjadanie i tym
podobne zachowania nie maja zréodla w zaburzeniach psychicznych, lecz wynikaja
z wrodzonej dysfunkcji mechanizmu regulujacego uczucie gtodu i sytosci — do mézgu osoby
chorej nie dociera sygnal informujacy o spozyciu wystarczajacej ilosci pokarmu. Organizm
jest niejako ,Slepy” na dostarczone mu jedzenie, przez co zachowuje si¢ tak, jakby
nieustannie grozil mu $miertelny gtod. Nie znamy jeszcze sposobu przywrocenia chorym
uczucia sytosci 1 jedyne rozwiagzanie stanowi $cista kontrola dostgpu do jedzenia oraz
monitorowanie ilo$ci spozytych pokarméow.

Uczen powinien znajdowac si¢ pod stala kontrola. Nalezy przemys$le¢ sposob organizacji
zywienia w stolowce, podczas wycieczek, wyjazdow itp., zwlaszcza gdy oznaczaja one
konieczno$¢ zabrania ze soba pienigdzy i/lub jedzenia. Najlepiej, aby to wychowawca
zaopiekowatl si¢ kieszonkowym i drugim $niadaniem dziecka z PWS. O specyfice choroby
i wilasciwych sposobach postgpowania wobec ucznia nalezy poinformowaé wszystkich,
ktérzy si¢ z nim stykaja: nie tylko nauczycieli i wychowawcow, ale takze pracownikow
Swietlicy, stolowki, sprzedawcoéw w szkolnym sklepiku, a nawet personel sprzatajacy. Chorzy
z zespotem Pradera-Williego wykazuja bowiem niebywata inteligencj¢ w zakresie
zdobywania jedzenia. Postarajmy si¢ zarazem, aby system kontroli nad dzieckiem nie
prowadzil do napi¢tnowania i wykluczenia go z zycia spotecznos$ci szkolne;j.

Dobrze by byto, gdyby szkota wlaczyta si¢ w realizacje programu codziennej aktywnosci
opisanego w rozdziale 4. Optymalnym rozwigzaniem jest 30-40 minut ¢wiczen dziennie
wykonywanych pod okiem nauczyciela wychowania fizycznego. Cwiczenia te powinny,
oczywiscie, uwzglednia¢ zalecenia ortopedy i rehabilitanta dostarczone przez rodzicow.

Obecnie coraz czesciej rozpoznanie PWS stawiane jest juz w okresie noworodkowym
1 niemowlgcym, dzigki czemu rodzice maja szans¢ zapobiec ,.ksiazkowemu” rozwojowi
choroby. Dostepnos¢ terapii hormonem wzrostu pozwala zwigkszy¢ aktywno$¢, dlatego coraz
czgécie] mozna spotka¢ szczuple i wyéwiczone dzieci z PWS. W pewnych przypadkach
powoduje to, ze... otoczenie — w tym, niestety, rowniez szkota — ,nie wierzy” w chorobg
dziecka i nie widzi potrzeby stosowania opisanych wcze$niej rygorow. To bardzo
niebezpieczna sytuacja, ktéra w krotkim czasie moze zniweczy¢ wieloletnie wysitki
1 poswigcenie rodzicow. Choremu z zespotem Pradera-Williego wystarczy dostownie miesiac
bez Scistej kontroli odzywiania, by przekroczy¢ prog zagrazajacej zyciu otylosci. Traktujmy
wigc wyniki badan genetycznych potwierdzajace ten zespot jako bezwzgledne wskazanie do
restrykcyjnej, niskokalorycznej diety wymagajacej pelnej kontroli dostgpu do jedzenia przez
cate zycie. To nic, ze szczuply chlopiec czy dziewczynka nie przypominaja obrazow
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rysowanych przez podreczniki medyczne — jesli nie potraktujemy diagnozy z najwigksza
powaga, ani si¢ obejrzymy, a i u nich rozwinie si¢ monstrualna otyto$¢ ze wszystkimi
zagrazajacymi zyciu powiklaniami.

Dorosli z zespolem Pradera-Williego

W chwili, gdy pisana jest ta ksiazka, w Polsce nie znajdziemy nawet jednego osrodka
specjalizujacego si¢ w opiece nad dorostymi z PWS. Nie ma takze domu stalego pobytu dla
tych chorych ani programéw gwarantujacych bezpieczne zatrudnienie. W praktyce oznacza
to, ze wigkszos$¢ dorostych z tym zespolem pozostaje w domu rodzinnym 1 jest pozbawiona
mozliwos$ci podjecia jakiejkolwiek pracy.

Moment zakonczenia edukacji jest wigc bardzo trudny. Znika staty porzadek wyznaczany
planem lekcji, kontakty towarzyskie kurcza sig, przez co chory moze si¢ czu¢ osamotniony
1 niepotrzebny. Czg¢sto wiasnie w tym okresie ujawniaja si¢ lub pogarszaja zaburzenia natury
psychiatrycznej, takie jak stany psychotyczne i depresje. Potrzeba niezaleznosci niekiedy
sktania chorych do usamodzielnienia si¢ poprzez ucieczk¢ z domu. Dlatego lepiej
przygotowac si¢ zawczasu na nadchodzaca zmiang, planujac zajgcia i taki sposob organizacji
czasu dorostego, ktory zapewni mu przebywanie z innymi ludZmi oraz mozliwo$¢
samorealizacji.

Przede wszystkim warto maksymalnie wykorzysta¢ dopuszczalny czas pobytu w placéwkach
edukacyjnych. W przypadku oséb niepetnosprawnych cezur¢ stanowi obecnie dwudziesty
pierwszy rok zycia. Niektore osoby z PWS sa w stanie kontynuowa¢ nauke na kursach
policealnych (zalezy to zaro6wno od poziomu ogolnej inteligencji chorego, jak i1 nasilenia
zaburzen zachowania). W innych przypadkach poszukajmy warsztatow terapii zajeciowej lub
osrodkow pobytu dziennego, jednocze$nie majac na uwadze konieczno$¢ kontroli
odzywiania. Znalezienie zatrudnienia przez chorego z zespotem Pradera-Williego jest wysoce
problematyczne. Z jednej strony pracodawcy, nawet ci zatrudniajacy osoby niepetnosprawne,
niech¢tnym okiem patrza na kogos$, kto przejawia tyle zaburzen zachowania, co osoby z PWS,
z drugiej za§ praca w $rodowisku, ktore nie zapewnia statej, $cistej kontroli dostepu do
jedzenia, stanowi powazne zagrozenie dla zdrowia i zycia chorego. Oznacza to, ze
pracodawca powinien przystosowac¢ miejsce pracy do potrzeb chorego z zespotem Pradera-
Williego, a oprocz tego zapewni¢ mu odpowiednia opieke¢! Wiaze si¢ to z dodatkowymi
kosztami, wdrozeniem odpowiednich procedur itd. Z tych samych powodow, tzn. zaburzen
zachowania, specjalnej diety 1 koniecznos$ci statego nadzoru, dorostym z PWS bardzo trudno
znalez¢ miejsce w domu opieki spotecznej. Jesli je nawet dostana, to przewaznie oznacza to
przyspieszenie postgpu choroby, poniewaz placowki te z réoznych powodoéw (finanse, brak
personelu itp.) zazwyczaj nie sa w stanie zapewni¢ im wlasciwej opieki.

W zZadnym wypadku zajecia, nawet dorywcze, nie powinny wiaza¢ si¢ z zywnoscia. Chorzy
nie nadaja si¢ do takich prac, jak wydawanie positkow, sortowanie artykuléw spozywczych
itp.

W krajach, w ktorych opieka nad osobami z PWS jest lepiej rozwinigta, istnieja osrodki

przeznaczone wytacznie dla dorostych z tym zespotem. Zapewniaja one zaréwno odpowiedni
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sposob odzywiania, rehabilitacje¢ oraz program aktywnosci, jak 1 trening umiej¢tnosci
zawodowych, ktore nastgpnie pensjonariusze moga praktykowa¢ w  warsztatach
prowadzonych w ramach o$rodka. W takich warunkach wielu dorostych rozwija skrzydta. Na
przyktad pewna mtoda dziewczyna odkryla w sobie talent... spawacza!

Innym problemem jest dostep do opieki medycznej. Wigkszos¢ lekarzy, ktorzy posiadaja
wiedzg o zespole Pradera-Williego oraz do$wiadczenie w prowadzeniu chorych z PWS
pracuje w przychodniach i szpitalach pediatrycznych. Gdy opieka pediatryczna konczy si¢
z racji wieku, chory trafia do ,,dorosle;” stuzby zdrowia, ktéra zwykle traktuje go po
macoszemu. Nierzadko lekarz ,,boi” si¢ odpowiedzialno$ci za leczenie osoby dotknigtej tak
wieloobjawowa 1 powazna w odleglych skutkach choroba. Z tego wzgledu placowki
pediatryczne czgsto kontynuuja leczenie chorych z tym zespotem, choc¢ jest to rozwiazanie
dalekie od ideatu.

Poprawa jakosci Swiadczen zdrowotnych i spolecznych dostegpnych osobom z zespolem
Pradera-Williego, niezaleznie od wieku, jest nadal palaca potrzeba.
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Polskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespolem Pradera-Williego
ul. Jasnorzewskiej 9/10, 01-863 Warszawa

tel. kontaktowy: 0 509438 659

e-mail: biuro@prader-willi.pl

www.prader-willi.pl

Konto bankowe:
Bank Millenium II/0 Gdansk
09 1160 2202 0000 0000 5253 3805

Konsultant medyczny Stowarzyszenia:

dr n. med. Ewa Obersztyn

Zaktad Genetyki Medycznej, Instytut Matki i Dziecka
ul. Kasprzaka 17a, 01-211 Warszawa

tel.: 022 327 71 52 wew. 361

Strony internetowe wybranych stowarzyszen mi¢edzynarodowych i zagranicznych
International Prader-Willi Syndrome Organization
WWW.IpWs0.0rg

Prader-Willi Syndrome Association (USA)
WWW.pwsausa.org

Prader-Willi Syndrome Association (UK)
www.pwsa.co.uk
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