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UVvOoD

Prader-Willi syndrom je geneticky podminéné onemocnéni, které je v Evrop€ povazovano
za vzacné onemocnéni s prevalenci 5 osob z 10 000. V Ceské republice byva pak vyskyt

vzacného onemocnéni uvadén v rozmezi 3—4 %.

V Ceské republice neni mnoho autorii ani publikaci, jez se zabyvaji problematikou
syndromu Prader-Willi. Téma syndromu Prade-Willi vyzaduje komplexni spolupraci 1ékait,
specialistl, pedagogt, specialnich pedagogt, ale i rodic¢ii. Jedna se o piehledovou praci, ktera
sumarizuje poznatky o vybranych aspektech dopadu vzacného onemocnéni u klientl
s Prader-Willi syndromem, a umoziuje tak uceleny vhled do této problematiky. Prace
vychazi z celosvétové nejnovéjsich poznatkl v oblasti obezity, o nedostatku rastového
hormonu a jeho substitu¢ni terapii a dalSich poruchach objevujicich se pravé u osob

s Prader-Willi syndromem.

Nasledujiciho textu mize vyuzit nejen odbornik, ale i laik, ktery bude o ¢lovéka s timto
vzacnym onemocnénim pecovat dlouhodobé€, nebo mu jen pomahat v nékterych ¢astech dne.
Mize slouzit i jako privodce v nékterych oblastech pro rodice, jejichz ditéti byl syndrom

Prader-Willi diagnostikovan.

Formulované cile:

Cil 1: Pfedlozit aktualni relevantni dohledatelné poznatky o obezit¢ u klientti s Prader-Willi

syndromem.

Cil 2: Ptedlozit aktudlni relevantni dohledatelné poznatky o vyuziti ristového hormonu

u klientt s Prader-Willi syndromem.

Cil 3: Predlozit aktudlni relevantni dohledatelné poznatky o poruchéach chovani u klientt

s Prader-Willi syndromem.
Cil 4: Ptedlozit doporuceni pro praxi pii praci s klienty s Prader-Willi syndromem.

Pted zahdjenim tvorby bakalaiské prace byly prostudovany tyto tituly ztzv. vstupni
literatury:

1) CROMPTON, D. Diagnosis: Rare Disease. 1% ed. Tarpon Springs: All Star Press, 2014.
402 pp. ISBN 978-19-373-7640-6.



2) EHLER, E. a kol. Vzdcnd onemocneéni. 1. vyd. Olomouc: Solen, 2013. 108 s.
ISBN 978-80-7471-052-0.

3) EIHOLZER, U. Prader-willi Syndrome: Coping With the Disease — Living With Those
Involved. 1% ed. Basel: KARGER, 2005. 120 pp. ISBN 978-3-8055-7846-2.

4) HAJKOVA, V. Podpora specidlnich vzdélavacich potieb Zdki se zdravotnim
postizenim. 1. vyd. Praha: Univerzita Karlova v Praze, Pedagogicka fakulta, 2008.
137 s. ISBN 978-80-7290-344-3.

5) KUBACKOVA, K. a kol. Vzdcnd onemocnéni v kostce. 1. vyd. Praha: Mlada fronta,
2014. 301 s. ISBN 978-80-204-3149-3.

6) MICHALIK, J. a kol. Metodika price se zikem se vzdcnym onemocnénim. 1. vyd.
Pardubice: Studio Press, 2012. 135 s. ISBN 978-80-86532-28-8.

7) PIPEKOVA, J. Osoby s mentdlnim postizenim ve svétle soucasnych edukativnich
trendii. 1. vyd. Brno: MSD, 2006. 208 s. ISBN 80-86633-40-3.

Popis reSersni strategie

K primarni reersi byly vyuzity databaze Bibliographia Medica Cechoslovaca, databaze
pristupné skrze rozhrani E-zdroje (dostupné z www.ezdroje.upol.cz) a dostupné plnotexty

Casopist vydavatelstvi a nakladatelstvi Solen.

Pii vyhledavéani zdrojovych publikaci byla volena kli¢ova slova a jejich kombinace S tzv.
Booleovskymi operatory, a to vzdy odkazujici na problematiku vzacného onemocnéni
a Prader-Willi syndromu. V ceském jazyce bylo vyhledavano za pomoci téchto klicovych
slov a kombinaci: vzdcné onemocnéni AND syndrom*, Prader* AND Willi, vzdcna/é
onemocnéni AND Prader-Willi*, vzacnda/é onemocneni AND Prader-Willi* OR syndrom,
Prader-Willi AND problém™. V anglickém jazyce pak bylo vyhledavano s pomoci téchto
klicovych slov a kombinaci: rare disease*, Prader-Willi, Prader-Willi AND syndrome*,
Prader-Willi AND problem*, rare disease* AND Prader-Willi.

V ramci sekundarni reSerSe byla klicova slova upravena a doplnéna o dalsi, ktera
reflektovala jednotlivé cile bakalaiské prace. K hledanym vyraziim pak byla doplnéna tato
klicova slova: PWS, Prader-Willi* v kombinaci s obezit*, agrese, sebeposkozovani riist*
OR hormon, stravovani, hyperfagie, poruchy chovani, chovani, PWS, Somatotropni hormon,

STH, hyperfagie, prejidani obsese. V anglickém jazyce pak: Prader-Willi AND growth



hormone, GH, obesity, behavioral disorder*, aggression, self-injur*, grow*, hyperphag*,
obsession, food-seeking, overeating.

Dohledané publikace byly filtrovany podle formy publikace, ¢asového obdobi a jazyka
publikovani daného dohledaného vystupu. Byly vyhledavany jen plnotexty (abstrakta do
hledani zahrnuta nebyla), a to v ¢eském a anglickém jazyce. Casové obdobi bylo zvoleno
v rozmezi let 2011-2016 (duraz na respekt aktualnosti poznatkii ne starSich péti let),
nasledné bylo rozsifeno také do let predeslych. Divodem k posunu ¢asového obdobi byl
nedostatek publikovanych textt tykajicich se problematiky Prader-Willi syndromu dle

zadanych pozadavkl (uvedeno vyse).

Za nevyhovujici byly povazovany ty vysledky, ve kterych byl pojem Prader-Willi syndrom
zminén jen jako ptiklad onemocnéni, dale pokud doslo k odklonu od zadané oblasti
vyhledavani, piip. nerespektovani vymezenych cili bakalafské prace. Soucasné doslo
Kk neakceptovani téch plnotexti, které sméfovaly do odborné klinické praxe zdravotnické
a medicinské. Dohledané texty disponujici témito charakteristikami tak do souboru

analyzovanych plnotextl zafazeny nebyly.

K tvorbé¢ 1. cile bakalatrské prace byly pouzito pét dokumenti a publikaci v ¢eském jazyce

a osm v anglickém jazyce.

K tvorb¢ 2. cile bakalaiské prace bylo pouzito sedm dokumentl a publikaci v ¢eském jazyce

a pét v anglickém jazyce.

K tvorb¢ 3. cile bakalaiské prace bylo pouzity ¢tyii dokumenty a publikaci v ¢eském jazyce

a 11 v anglickém jazyce.

Pro tvorbu piehledové prace bylo pouzito 41 publikaci, z toho 16 v ¢eském a 25 v anglickém

jazyce.



1 PRADER-WILLI SYNDROM — STRUCNA
CHARAKTERISTIKA

Prader-Willi syndrom (dale také jen ,,PWS* nebo ,,syndrom®) je fazen mezi tzv. vzdacna
onemocneéni. V Evropé je za vzacné povazovan0o onemocnéni takové, které se vyskytuje
u méné nez 5 osob z 10 000 (Ehler et al., 2013, s. 4; Kubackova a kol., 2014, s. 9). Vyskyt
nositeld vzacného onemocnéni byva uvadén v rozmezi 3—4 % v populaci. V Ceské republice

to pak znamena kazdoro¢ni narist az o 3 000 novych pacientt (Michalik a kol., 2012, s. 7).

Poprvé popsali syndrom Svycarsti 1ékafi, endokrinologové (Zapletalova, 2004, s. 7), Andrea
Prader, Alexis Labhart a Heinrich Willi vroce 1956 (Ho, Dimitropoulos, 2010,
p. 107; Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 74; Aycan, Bas, 2014, p. 62;
Carrel et al., 2010, p. 1131). Popsali skupinu déti (pét chlapci a Ctyfi divky ve véku
5-23 let) (Prader-Willi syndrom, 2015, on-line) se zvySenou télesnou hmotnosti, malyma
rukama a nizkou urovni inteligence. Zapletalova (2004) pak dodava jest¢ nedokonaly
pohlavni vyvoj a snizeny svalovy tonus. Tato odchylka byla poté pojmenovana jako
Prader-Willi syndrom. Prevalence je udavana 1:10000 — 16000 Zivé narozenych déti. PWS
se tedy vyskytuje v bézné populaci u 60 lidi z jednoho milionu. (Lebl a Novotna, 2014, s.
24; Zapletalova, 2004, s 7). International Prader-Willi syndrome organisation (2011) uvadi
prevalenci 1:12000-1:15000. Vyssi prevalenci udavaji pak autofi Driscoll et al. (2014),
a sice 1:15000-1:30000 zivé narozenych déti. Tyto udaje uvadi také Aycan a Bas (2014),

kteti dodavaji i celosvétovou Cetnost 400 000 jedinci s PWS.

Prader-Willi syndrom je p¥itomen u viech etnickych skupin. Casté&jsi p¥ipady jsou hlaseny
U bélochti. Mezi muzi a Zenami je pak prevalence srovnatelna (Aycan, Bas, 2014, p. 62;
Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 74). V piedchozich letech, diky morbidni
obezité a souvisejicim komplikacim, se jedinci s PWS nedozivali véku pies 50 let, ale dnes

se dosahovany vék téchto lidi zvysil (Aycan, Bas, 2014, p. 62).

Jedinci s PWS maji obvykle podobnou symptomatologii a typické vlastnosti. Nékteré z nich
mohou byt jen naznaceny a jevit se jako nespecifické, zatimco jiné symptomy jsou pro tento
syndrom charakteristické. VSechny tyto atributy se mohou lisit u kazdého jedince, jsou tedy
vzdy individudlni. Klinicky obraz se méni S v€kem, a mize byt ziejmy jiz v prubéhu

téhotenstvi. (Prader-Willi syndrome, 2015, on-line).



Syndrom Prader-Willi je neurobehvioralni geneticky podminéna porucha zptisobena vadou
chromozomu 15. Nejcastéji se jedna o deletaci dlouhého raménka v oblasti 15911-913
(Aycan, Bas, 2014, p. 62; Carrel et al., 2010, p. 1131; Cassidy, Dykens, Williams, 2000;
Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 74). Foti et al. (2015) uvadé;ji tuto deletaci
jako divod Prader-Willi syndromu v 70-75 % ptipadi. Mezi bézné a charakteristické potize
patii nadmérny zajem o potraviny, poskozeni kize, potize se zménami V rutin¢, zachvaty

vzteku, obsesivni a hutkavé chovani, a vykyvy nalady (tamtéz).

Dulezitou roli pti vzniku charakteristickych télesnych i psychickych projevi Prader-Willi
syndromu hraje porusena funkce mezimozku (hypotalamus). Je to oblast, ktera ovliviiuje
duSevni rozpolozeni (naladu), kontroluje pocity Zizn€, hladu, bolesti, ale i té€lesné teploty
(termoregulaci). V hypotalamu se také tvoti vyznamné latky, které reguluji ¢innost hypofyzy
(podvésku mozkového). Z hypofyzy se do téla uvoliiuji hormony, které tidi riznorodé
télesné funkce, jako jsou rist, pohlavni dospivani, ¢innost $titné Zlazy nebo nadledvinek.

(Zapletalova, 2004, s. 8)

1.1 Symptomatologie Prader-Willi syndromu

Dité¢ s Prader-Willi syndromem se vyznacuje specifickymi rysy nejen v postnatalnim
obdobi. Jiz v prenatalnim vyvoji mize matka pozorovat jisté odlisnosti. U plodu mize dojit
ke snizeni pohybové aktivity (Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 74), a dité
mize zustat v poloze koncem panevnim (Prader-Willi syndrom, 2015, on-line). Autofi
Aycan a Bas (2014) popisuji také abnormalni postaveni rukou a nohou na ultrazvukovém
vySetfeni ve tretim trimestru (lokty ve flexi a prodlouzeny hibet nohy). Po porodu je u déti
pfitomna svalova hypotonie (Carrel et al., 2010, p. 1131). Verichova a kol. (2012) je
piirovnava k hadrové panence — dité je poddajné az letargické. Kiik je popisovan jako slaby,
nevyrazny. Casto nedokaze dité samo sat, a prechazi se k alimentaci Zalude¢ni sondou. Tyto
obtize pfetrvavaji v prvnich dvou letech zivota. Déle lze pozorovat opozdéni
V psychomotorickém vyvoji a pomalé pfiristky na véze (télesné hmotnosti). Tézkou
hypotonii, potize pfi krmeni z divodu $patného sani, slaby pla¢ uvadi shodné také dvojice
Aycan a Bas (2014).

Vyvojové opozdéni lze zaznamenat v hlavnich meznicich vyvoje (sezeni, chlize, prvni
slova). Téchto meznikti byva dosahovano ve dvojnasobném case, nez je bézné (Verichova

a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 74). Prader-Willi syndrom je ¢asto spojovan se
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snizenim inteligence. Zhruba 40 % jedinct s Prader-Willi syndromem ma hrani¢ni, nebo

nizs§i pramérnou inteligenci, a 20 % stfedné t¢Zkou mentalni retardaci (tamtéz).

Objevuje se také tada specifickych poruch uceni. DéEti maji dobré c¢teci schopnosti,
prostorové vidéni i dlouhodobou pamét’. Velmi rychle a piesné skladaji puzzle a snadno se
nauci i hram na pocitaci. Naopak pii matematickych operacich se objevuje slabsi vykon,

¢astecné 1 vlivem horsi kratkodobé paméti (Zapletalova, 2004, s. 8).

Mezi typické behaviordlni projevy, které se zacinaji objevovat jiz v détstvi, patii porucha
emocniho a socidlniho vyvoje. Verichova a kol. (2012) poukazuje na nerespektovani autorit,
socidlni izolaci, neustalé kontrolovani, manipulativni chovani, naruSenou schopnost
kontrolovat impulzivitu. Casté jsou zachvaty vzteku a agresivita, ktera mize byt spise
verbalni, ale mize dochazet i Kk hazeni pfedméty. Dale je pfitomno nutkavé a ritudlni
chovani. Tyto projevy se zhorSuji postupné s vékem a piibyvajici télesnou hmotnosti.
V pozdni dospélosti tyto projevy ¢asteéné vymizi. Narusen byva i mluveny projev. Poruchy

vyslovnosti pak ptsobi problémy pfti vzdélavani déti/zakt s PWS.

Pacienti* se syndromem Prader-Willi maji ¢asto snizenou pevnost kosti. To se projevuje
vadnym drzeni téla, které mize piejit az do skolidzy. Se vzrustajici t€lesnou hmotnosti se
muze skolidza zhorSovat. Spolu s plochyma nohama a vbo¢enymi koleny mtize byt pti¢inou

omezené hybnosti a bolesti pohybového aparatu (Zapletalova, 2004, s. 17).

Syndrom Prader-Willi u svych nositelti vyvolava nadmérnou chut’ k jidlu, ktera piechazi az
v posedlost. Pfi¢ina této nutkavé chuti k jidlu je v hypotalamu. Nardst t€lesné hmotnosti ma
pocatek mezi 1. a 4. rokem zivota. Objevuji se nekontrolovatelna chut’ k jidlu a bazeni po
jidle. Tento stav miZze pierist az v poruchy chovani. Ty se mohou projevovat jako kradeze
jidla nebo penéz na jeho nakup. Piejidani se, neboli hyperfagie, a obezita mohou nabyvat az
extrémnich rozméri. Casty je i nizsi sklon ke zvraceni na podkladé chybéni zvracivého
reflexu (Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 74). S ptetrvavajici posedlosti
jidlem bojuji tito jedinci po cely Zzivot. Situaci také zhorSuje skuteCnost, ze osoby
s Prader-Willi syndromem vyzaduji az o polovinu nizsi ptijem energie, nez je tomu u bézné
populace (Zapletalova, 2004, s. 11). Autorka Verichova a kol. (2012) uvadi ptiblizné 60 %

normalniho vydeje odpovidajiciho veéku.

@ X

! pozn. autora: v textu prace jsou pojmy ,,dit&*, , zak*, , klient, , 0soba‘, ,,nemocny* a ,,pacient* ¢i ,,nositel

vnimana jako synonyma.
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Prah bolesti je u klientl s Prader-Willi syndromem vyssi nez u intaktni populace. Tento fakt
vede ke snizené citlivosti, vnimani bolesti, coz je nebezpecné pii zavaznych poranénich ¢i
akutnich onemocnénich (napi. apendicitis, zZlomenina, akutni gastritis) (International Prader-
-Willi syndrome organisation, 2011; Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 74;
Zapletalova, 2004, s. 17). Ve spojitosti se zvySenym prahem bolesti se objevuji sklony
poskozovat si kiizi (nejcastéji Stipanim nebo v podobé rozskrabavani strupti) a zpusobit Si
tak krevni podlitiny. Obdobné mizeme pozorovat i trhani kizicek kolem nehtd, vytrhavani
vlast (Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 75; Zapletalova, 2004, s. 17)

Autorka Zapletalova (2004), stejné jako Verichova a kol. (2012) zminuji poruchy
termoregulace, které mohou u malych déti vést k problémim s udrZzenim télesné teploty.

wrwe

pfic¢inou Castych opatrenin nebo naopak omrzlin.

U déti s Prader-Willi syndromem se objevuje i deficit rustového hormonu, ktery zptisobuje
maly vzrist. Pokud nedojde k hormondlni terapii, pohybuje se télesna vyska u Zen vV rozmezi
145-150 cm a u muzu 152-162 cm. Pfitomna mize byt i tzv. akromikrie — malé ruce a mala
chodidla. Hormonalni problémy se projevuji i ve funkci pohlavnich zlaz. Objevuje se tak
hypogonadismus ($patna/nedostate¢na funkce pohlavnich z14z), u chlapct nesestup varlat do
Sourku, maly penis, opozdéné nebo neuplné pohlavni dospivani (Aycan, Bas, 2014, p. 63;

Lebl, Zapletalova, 2011, s. 22; Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 75).

Z charakteristiky a symptomatologie Prader-Willi syndromu byly vybrany tfi aspekty, které
jsou u klientti s PWS pfitomny nejéastéji. Vysokou mérou se podileji na zivoté vSech jedinct

S timto onemocnénim.

Jednotlivé aspekty jsou podrobné&ji diskutovany Vv jednotlivych kapitolach — Obezita
u klientu s Prader-Willi syndromem, Uzivani riistového hormonu u klientii s Prader-Willi
syndromem, Pridruzené poruchy chovani u klientii s Prader-Willi syndromem. Doporuceni

pro praxi.
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2 OBEZITA U KLIENTU S PRADER-WILLI SYNDROMEM

2.1 Charakteristika obezity

Autori KubeSova, Hainer a kol. (2005) definuji obezitu jako zavazné chronické metabolické
onemocnéni, které je charakterizovano zvySenym podilem tuku na télesném slozeni

a soucasn¢ vzestupem télesné hmotnosti nad normalni rozmezi.

Podle Svétové zdravotnické organizace je nadvaha a obezita definovana jako abnormalni ¢i
nadmérné ukladani tuku, které mize poskodit zdravi. Indikdtorem pro urceni podvahy,
normalni télesné vahy, nadvéhy a obezity je body mass index (BMI). Pokud je BMI roven
nebo vyssi nez 25 jedna se o nadvahu; pokud je roven nebo vyssi nez 30, jedna se o obezitu

(World Health Organization, 2015, on-line).

2.2 Obezita a Prader-Willi syndrom

Obezita a s ni souvisejici komplikace (diabetes II. typu, zhorSené problémy s dychanim,
kardiovaskularni choroby) jsou faktorem nemocnosti a imrtnosti u jedincti s PWS. Casna
diagnostika a peclivé sledovani maji velky vyznam pro prevenci téchto problému (Aycan,

Bas, 2014, p. 62; Brambillaetal., 2011, p. 269; Cassidy et al., 2014, p. 12; Verichova, 2013).

U Prader-Willi syndromu je vyzadovan multidisciplinarni ptistup pro regulace stravy,
programovani cviceni aspravu endokrinologickych, neurologickych a psychickych
problémil v kazdém obdobi zivota (Aycan, Bas, 2014, p. 63). Obezita u PWS je zptisobena
nadmérnou chuti k jidlu, malym vzrist, niz8i hustotou kosti a ur€itymi poruchami chovani.
Obezita Casto vznika jiz v utlém détstvi (Aycan, Bas, 2014, p. 63; Lebl, Novotna, 2013,
s. 23)

Syndrom Prader-Willi je charakterizovan hyperfagii a pfibyvanim na vaze ve véku od 1 do
6 let, které se mize vyvinout az v morbidni obezitu (Brambilla et al., 2011, p. 270). Lebl
a Novotna (2013) uvadgéji, ze déti s PWS jsou do 1.—3. roku zpravidla drobné, poté zacinaji
napadné pfibyvat na vaze. Ukazalo se, ze v€asna diagnostika Prader-Willi syndromu muize

této obezite predejit (Brambilla et al., 2011, p. 270).

Dospéli s Prader-Willi syndromu vykonavaji méné pohybové aktivity nez ostatni dospéli
s postiZzenim a preferuji spiSe sedavé Cinnosti, jako je sledovani televize, hrani pocitacovych

her, uméni ¢i femesla (Caster et al., 2014, p. 3082).
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Lebl a Novotna (2013) uvadéji obezitu jako nejtypictéjsim priznakem u PWS. Tuk se
u téchto jedinct hromadi v podkozi pfedevsim v oblastech bricha, stehen a hyzdi. Cassidy
et al. (2014) shodné uvadgji, Ze obezita u PWS je primarné stiedni (bficho, hyzdé a stehna)
u obou pohlavi. Jako zajimavé zminuji méné visceralniho tuku u obéznich jedinct, nez by

se dalo oc¢ekavat, vzhledem ke stupni obezity.

2.3 Hyperfagie — hlavni pri¢ina obezity u Prader-Willi syndromu

Hlavni pii¢inou obezity je nekontrolovatelna chut’ k jidlu — hyperfagie. Vznika na zakladé
poruchy centra v hypotalamu a nuti jedince ptejidat se. Tato posedlost jidlem ptetrvava cely
zivot (Aycan, Bas, 2014, p. 63; Cassidy et al., 2012, p. 12; Lebl, Novotna, 2013, p. 23; Miller
etal., 2011, p. 1041).

Cassidy et al. (2012) zminuji nékolik nezavislych skupin, u kterych dochézi k vyznamnému
zvySeni hladiny ghrelinu u hyperfagickych déti a dospélych s PWS pied a po jidle. Ghrelin
je u¢inny cirkulujici orexigenni hormon, ktery je produkovan ptedevsim v zaludku. Hladina
ghrelinu stoupne pii hladovéni, a klesa pfijmem potravy. Chut’ k jidlu indukujici ucinek
pusobi prostiednictvim hlad regulujici drahy v hypotalamu (Cassidy et al., 2012, p. 12;
Pascanu et al., 2013, p. 33). Za tvorbu ghrelinu zodpovidaji primarné enteroendokrinni
buniky zaludeéni sliznice, sekundarné pak také sliznice tenkého a tlustého stfeva, slinivce

bfis$ni a dalsi organy v¢etné centralni nervové soustavy (Bronsky, Prasa, 2008, s. 8).

Mechanismus, ktery zptisobuje zhorSeni pocitu sytosti a hyperfagie neni zcela znam stejné
jako neni zcela jasné, zda je uloha ghrelinu primarni nebo sekundarni faktor defektu sytosti.
Ne&kteti autofi se domnivaji, Ze narGst v ghrelinu mize pfedchdzet hyperfagii a obezité

u starSich déti (Pascanu et al., 2013, p. 34)

Hledani jidla, shromaZd'ovani nebo obstaravani potravy, pojidani nepozivatelnych pied-
méti, kradeze potravin nebo penéz na nakup jidla jsou bézné (Cassidy et al., 2012, p. 12;
Driscoll et al., 2014). Autofi Aycan a Bas (2014) uvadéji jako ptipady problému v chovani
ptipady, jako jsou schovavani jidla, vybirani jidla z odpadkovych koSt a kradeze jidla.

KradeZe a lhavost ve spojeni se ziskanim jidla uvadi také autorka Zapletalova (2004).
2.4 Vyrivové faze

Podle Cassidy et al. (2012) dlouho dobu panoval nazor, ze existuji dvé odlisné vyzivové faze

u PWS — neprospivani a nasledna hyperfagie vedouci k obezité. Autoti Miller et al. (2011)
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s Prader-Willi syndromem si projdou sedmi riznymi nutri¢ni faze (Tab. 1).
Jednotlivé faze popisuje nasledovné:

e Faze 0 probihd v déloze, fetadlni pohyby jsou snizené a jsou patrna omezeni ristu ve

srovnani s intaktnimi sourozenci.

e Ve fazi 1 je dité¢ hypotonické, ale ne obézni; subfaze 1a je charakterizovana potizemi
s podavanim potravy s nebo bez schopnosti prospivat (vékové kategorie: narozeni do
9 mésicti). Na tuto fazi navazuje subfaze 1b, kdy dité roste postupné podél rustové

kiivky a hmotnost se zvySuje normalni rychlosti (9—25 mésict).

e Faze 2 je spojena s priristkem télesné hmotnosti; v subfazi 2a se hmotnost zvysuje
bez vyznamné zmény v chuti k jidlu nebo ptijmu kalorii (25 mésici—4,5 let). Zatimco

v subfazi 2b je piirtstek hmotnosti spojen se zvySenym zajmem 0 potraviny (4,5-8 let).

e Faze 3 je charakterizovana hyperfagii, typicky doprovazena vyhledanim potravin

a nedostatkem pocitu sytosti (od 8 let).

e Ne¢ktefi dospéli s PWS mohou postoupit do faze 4, coz je situace, kdy jedinec, ktery

byl jiz dfive ve fazi 3, ma nenasytnou chut k jidlu, a neni schopen pocitu sytosti.

Ne vsichni jedinci s Prader-Willi syndromem nutné musi projit vSemi témito fazemi, avsak

u vétsiny z nich absolvuje vsech sedm fazi.

Faze Obdobi Klinicka charakteristika

0 |Prenatalni — narozeni | Snizeni pohybti plodu, niz§i porodni vdha

la |0-9mesict Hypotonie a obtiZe v pfijmu potravy, snizena chut’ k jidlu

1b |9-25 mésici Zlepseni ptijmu potravy, priméiené chut k jidlu vzrista

2a 12.1-4.5 roku szmstaJVw} vaha be.z’ zvySené chuti k jidlu nebo
piebytecnych kalorii

2b |4.5-8 let Zvysujici se chut’ k jidlu, ale citi plnost

3 |8 let—dospelost Hyperfagie, vyjimecné citi plnost

4 | Dosp¢lost Chut k jidlu je jiz pro n€které neuspokojitelna

Tab. 1 Nutri¢ni faze u Prader-Willi syndromu (zpracovano podle Miller et al., 2011)
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Autori Pascanu et al. (2013, p. 34) doporucuji se co nejdiive soustiedit na fizeni nizko-
-kalorické diety s pravidelnym cvi¢enim, ptisny dohled v omezeni jidla, ale i penéz. Dale
zminuji také vhodné psychologické a behavioralni poradenstvi pro pacienta s Prader-Wililli

syndromem a jeho roding.

Léky potlacujici chut’ nepomahaji dlouhodob€. VétSina pacienti ma extrémné nizko-
kalorickou dietu po cely zivot. Musi se jim vytvofit takové prostfedi, ve kterém by méli
omezenou dostupnost k potravindm. Téméi ve vSech rodinach se musi napiiklad zamykat
kuchyn, spiz ¢i lednice (Obcanské sdruzeni pro Prader-Willi syndrom, 2015, on-line;
Verichova, 2013, p. 42; Zapletalova, 2004, s. 18).

Podavani somatostatinu (jako farmakoterapie u pacientt s PWS) sice snizuje plazmatickou
koncentraci ghrelinu, ale nepomaha snizit chut’ k jidlu. Studie neprokéazaly zadny pfinos
dlouhodobého podavani této latky (Pascanu et al., 2013, p. 34).
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3 UZIVANI RUSTOVEHO HORMONU U KLIENTU
S PRADER-WILLI SYNDROMEM

3.1 Charakteristika rastového hormonu

Rustovy hormon (také ,,RH®, ,,somatotropni hormon*, ,,.STH*, ,,Growth Hormone*, ,,GH*)
se k 1é¢be¢ vyuziva od roku 1957 (Hana, 2006, s. 8). Od roku 1985 se vyuzivaji rekombinantni
ptipravky (Pfaffle, 2015, p. 339).

V soucasné dob¢ se rustovy hormon vyuziva nejen v substituéni terapii u déti, které trpi
deficitem rtstového hormonu, ale také pii deficitu ristového hormonu u dospélych, u déti
s chronickou renélni insuficienci, u divek s Turnerovym syndromem, u déti se syndromem
Prader-Willi, s rastovym selhanim navazujicim na nitrodélozni ristové opozdéni
(SGA/IUGR) a u déti s deficitem SHOX (Lebl, Zapletalova, 2011, s. 18). Lécba pomoci
rastového hormonu u pacientit s PWS byla poprvé zavedena v roce 1990. Vysledky a ptinosy
1é¢by pro tyto pacienty byly prezentovany na celostatni konferenci Prader-Willi Syndrome
Association, ktera se konala v letech 1998—1999 ve Spojenych statech americkych. Utad pro
kontrolu potravin a 1éCiv schvalil pouziti ristového hormonu u klientd s PWS v roce 2000,
a lécba se rozsitila (Aycan, Bas, 2014, p. 63). Autofi Lebl a Zapletalova (2011) také uvadéji,
7e se pacientim s Prader-Willi syndromem v Ceské republice riistovy hormon podava od
roku 2001.

U Prader-Willi  syndromu je pfi¢inou ristové retardace porucha funkce hypotalamu.
Narusen je ptirozeny sekre¢ni rytmus rastového hormonu. Déti s Prader-Willi syndromem
velmi dobfe reaguji na nizké substitu¢ni davky ristového hormonu urychlenim rastového
tempa. Pokud se Gspésné dafi branit vysokému energetickému piijmu, ristovy hormon se
podili na niz§im metabolickém riziku, a pozitivné ovliviuje i fyzicky vykon. Vysledkem je
tedy nejen lepsi fyzicky a metabolicky stav, ale 1 psychicky rozvoj a socidlni integrace

(tamtéz, S. 22).

3.2 Projevy nedostatku ristového hormonu

Nedostatek ristového hormonu se stdva prominentni ve druhé dekadé zivota déti, u kterych
nebyl/meni podavan. Tyto déti nedosahuji takového zrychleni vyskového ptirastku v puberté
jako jejich intaktni vrstevnici. Primérna konecnd télesnd vyska bez 1écby se pak pohybuje

okolo 155 cm u chlapcti a 148 cm u divek (Aycan, Basg, 2014, p. 63; Verichovi a kol., 2012
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In Michalik a kol., 2012, s. 75). Autorka Zapletalova (2004) uvadi t€lesnou vysku, které
dosahuji Zzeny se syndromem Prader-Willi kolem 145-150 centimetrt. Muzi s timto
syndromem kolem 152-162 centimetry. Tyto hodnoty jsou tedy o témé&f o 20 centimetra

niz8i, neZ je pramérna vyska intaktni populace (Graf 1).
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Graf 1 Srovnani pramérné télesné vysky intaktni populace a klienti s PWS
(Zapletalova, 2004, s. 15)

Dvacet ¢tyti hodinova sekrece STH je nedostate¢na u 58—100 % pacientd s PWS. Néktefi
pacienti s PWS tedy vykazuji adekvatni miru rastu, a z tohoto divodu se mtize provokativni
testovani na nedostatek ristového hormonu jevit jako nadbytecné. Obecné se vSak
doporucuje, aby byly provokativni testy na nedostatek riistového hormonu provedeny jak
u pacientli s PWS s nedostatecnymi mirami rustu, tak i u téch pacientl, kteti vykazuji

adekvatni rist. V zavislosti na vysledcich téchto testd stimulaci rlistovym hormonem se
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hormondlni 1écba doporucuje jak u pacienti s nedostateCnym ristem, tak i u téch
s odpovidajici mirou rustu. Rozhodnuti by mélo byt provedeno spole¢né s rodinou poté, o
byli detailn¢ informovani o piinosu 1éEby rustovym hormonem. Lékaiska diagndza
Prader-Willi syndrom musi byt pifed zahajenim 1é¢by rustovym hormonem potvrzena

genetickym vysetfenim (Aycan, Basg, 2014, p. 63).

3.3 Rizika uzivani rustového hormonu

Podavani ristového hormonu substituuje stav, kdy si organismus nedokéze vytvoftit potiebné
mnozstvi ristového hormonu sam. Samotny rtistovy hormon se pro terapeutické ucely vyrabi
tzv. rekombinantni technologii. Uméle vytvofeny rustovy hormon je totozny s hormonem,
ktery vytvati zdravy lidsky organismus. Pro naprostou kompatibilitu je substitu¢ni 1écba
rastovym hormonem zcela bezpec¢na (Obcanské sdruzeni pro Prader-Willi syndrom, 2015,

on-line).

U pacientdl s Prader-Willi syndromem existuje zvySené riziko vzniku diabetu mellitu
II. typu. Nutné je pravidelné sledovani hodnot glykémie. Zkusenosti ze zahrani¢i, kde tuto
1é¢bu jiz dlouhodobé aplikuji, vSak neprokazaly jeho zvyseny vyskyt (tamtéz). Naproti tomu
dvojice autort Aycan a Bas (2014) uvad¢ji mezi kontraindikacemi 1é¢by ristovym
hormonem u pacient s PWS tézkou obezitu, diabetes mellitus, spAnkovou apnoe, rakovinu

a psychoézy.

3.4 Doba aplikace ristového hormonu

Ze zkuSenosti ziskanych v poslednich letech byla pozornost vénovana zahéjeni doby 1é¢by.
Zahajeni 1é¢by v mladsim véku znasobi jeji vyhody, zejména vliv na svalové napéti. Presto

dosud nepanuje jednoznaény konsensus v dob¢, kdy by méla byt zahajena.

Nicméné fada vyzkumt uvadi fakt, ze zahajeni 1éCby pred dosazenim véku 2 let, tedy v dobg,
ktera koreluje s pocatkem vzniku obezity, ma pfiznivy vliv na klinické zlepSeni stavu. To
vSak vzdy neni moZné, protoZe v mnoha zemich je zapotiebi dokumentace poklesu tempa
rustu pro zahgjeni 1éCby riistovym hormonem (Aycan, Bas, 2014, p. 63, Verichova, 2013

In Michalik a kol., 2013, s. 39).

Goldstone et al. (2008) uvadéji dikazy o dalSich piinosech zahajeni 1é¢by ristovym
hormonem mezi 6. a 12. mé&sicem véku ditéte, zejména v oblastech vyvoje motoriky, svald,

obvodu hlavy, ¢i ptipadné kognice. Ackoli ¢asna 1écba je dulezita pro zlepseni stavby téla,

19



autofi Aycan a Bas (2014) uvadéji, Ze v praxi je mozno zahgjit 1éCbu az po 2. roce veéku

ditéte.

Nejlepsi odezvu na rastovy hormon lze u pacienta s PWS pozorovat v prvnich 12 mésicich
hormonalni substitucni terapie. Reakce na hormon se odviji od véku pacienta (ve kterém
byla terapie zahajena), stupné rustové retardace a celkové doby 1é¢by. Zlepseni linearniho
rustu, kostni hustoty a stavby téla pokracuje u téch, kteti podstoupili 1écbu po dobu 5 let.
V nékterych ptipadech ma dlouhodoba terapie za vysledek stabilizaci télesné stavby, jindy
muze dojit 1 k uplnému zlepsSeni télesné konstituce (Aycan, Bas, 2014, p. 65; Carrel et al.,
2010, p. 1134).

Léc¢ba u dospélych pacienti zlepSuje télesné slozeni, aplikaci RH tedy dochazi k ubytku tuku
a ke zvyseni svalové hmoty. Uéinky jsou patrny jiz po 6 mésicich 1é¢by. Substituéni 1é¢ba
RH navySuje kostni hmotu, a tim snizuje riziko zlomenin. Pozitivni vliv méd i na
kardiovaskularni rizikovy profil — 1écba snizuje hladinu celkového cholesterolu a jeji LDL

frakce (Cassidy et al., 2012, p. 10; Hana, 2006, s. 14; Lebl, Novotna, 2013, s. 30).

3.5 Podavané mnozstvi rustového hormonu

Lécba ristovym hormonem by méla za¢inat v nizkych davkach, a to 0,25-0,30 mg/m?/den
anebo 0,009-0,12 mg/kg/den. V prub&hu prvnich tydnti a mésicti se ma davkovani zvysovat
tak, aby se dosahlo standardniho nahrazeni RH davky kolem 1,0 mg/m?%den nebo
0,035 mg/kg/den (Goldstone et al., 2008, p. 4187). Autoii Cassidy et al. (2011) uvadéji
doporucenou davku hormonu obdobnou, jako se podava u jedinct S izolovanym

nedostatkem RH, tedy piiblizné 0,1 mg/m?

Autofi Aycan a Bas (2014) uvadgji iniciacni davku ristového hormonu v mnoZstvi
0,034 mg/kg/den (0,24 mg/kg/tyden) u kojenct a batolat. Davka miize byt navySena az na
1 mg/m?/den. U dospélych klientii s nedostatkem riistového hormonu pak doporucuji denni

davky ve vysi 0,1-0,2 mg.

Autofi Lebl a Zapletalova (2011) uvadéji zahajit 1é¢bu ihned po stanoveni (potvrzeni)
1ékaiské diagnozy PWS. Zahajeni u déti mladsSich tii let by mélo byt posouzeno individudlng,
pfedevSim s ohledem na ocekdvany piinos a rizika terapie. Davkovani RH pak uvadéji
v mnozstvi 0,033 mg/kg/den (tj. 0,7 IU/kg/tyden). U dospélych pacientli se tivodni davka
pohybuje v rozmezi 0,1-0,3 mg/den, primérna davka je pfiblizné 0,4 mg/den u muzd

a 0,5 mg/den u Zen (Hana, 2006, s. 15).
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3.6 Nezadouci ucinky terapie ristovym hormonem

Vsichni pacienti uzivajici ristovy hormon, nejen ti, kterym byl diagnostikovan syndrom
Prader-Willi, by mé&li byt monitorovani z hlediska moznych nezddoucich ti¢ink 1éby. Mezi
monitorované oblasti patii pravidelné sledovani celkového krevniho obrazu, kontrola funkce
Stitné zlazy a vyhodnoceni metabolismu glukézy. Déle se u pacientit doporucuje kontrolovat
piipadnou dusnost, chrapani a spankovou apnoe. Pokud je to nutné, mize byt provedeno
vySetieni S pomoci polysomnografie (ve 3. a v 6. mésici od zahajeni 1écby). Pii kazdé
kontrolni navstéve je potieba prohlédnout patet pacienta a to z diivodu ptipadné skoliozy,
a také vysetfit hlavici kosti stehenni pro jeji pfipadnou dislokaci (Aycan, Basg, 2014, p. 65).
Autor Hana (2006) jako mozné projevy uvadi bolesti kloubti a svald, brnéni prstu ruky ¢i

otoky pfi nadmérné davce ristového hormonu.

3.7 Zpusob a misto aplikace ristového hormonu

Ristovy hormon se podava kazdodenni subkutanni injekei (Lebl, Zapletalova, 2011, s. 19;
Novotna, Kolouskova, 2009, s. 17; Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol, 2012; Pfaffle,
2015, p. 348). Nejvhodngjsim mistem pro aplikaci rustového hormonu je ptfedni strana
stehna (Obr. 1). Misto vpichu je velmi dobte viditelné a pii aplikaci jsou obé€ ruce volné pro
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Obr. 1 Vhodna mista pro aplikaci riistového hormonu (Lebl, Novotna, 2013, s. 32)
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Autofi Lebl a Novotna (2013) doporucuji dodrzovat schéma aplikace ristového hormonu
(Obr. 2). Mista aplikace (vpicht) je nutno stiidat, aby nedochazelo k zatéZzovani stale

stejného mista. Piedeslé misto aplikace se tak bez problému staci ,,zotavit*.
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‘ EI 1. tyden D 2. tyden
El 3. tyden [:I 4. tyden

I So

cC e g

'-“-‘—"_-...' -
Poeozy

Obr. 2 Schéma aplikace ristového hormonu (Lebl, Novotna, 2013, s. 32)

3.8 Cas podavani a personalni zajiSténi aplikace substitucni terapie

Nejvyssi hladina rastového hormonu v Krvi je v noci. Z tohoto divodu by se injekce RH
mély aplikovat pfed spanim, aby byl napodoben pfirozeny rytmus tvorby a metabolismu

rastového hormonu télem (Lebl, Novotna, 2013, s. 31).

Dité si mize aplikovat riistovy hormon samo. Pfi vysvétlovani zplisobu a zasad aplikace
rustového hormonu lze zjistit, do jaké miry bud¢ dité schopno podilet se, ¢i dokonce si samo
rustovy hormon injekéné aplikovat. VSe zavisi na véku a schopnostech/moznostech ditéte.
S ptibyvajicim vékem se zvysuje i spolutcast ditéte a jeho dovednosti (Lebl, Novotna, 2013,
s. 31). Titiz autofi také poukazuji na fakt, ze by dit¢ nemélo byt do aplikace rustového

hormonu nijak nuceno.
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4 PRIDRUZENE PROBLEMY U KLIENTU S PRADER-
WILLI SYNDROMEM

4.1 Charakteristika poruch chovani

Autorky Vagnerova a Klégrova (2008, s. 464) definuji poruchy chovani jako ,,jednani, kdy
dite neni schopné ci ochotné respektovat stanovend pravidla a brat ohledy na ostatni. Pri
hodnoceni neprimérenosti jednotlivych projevii chovani je tieba vzit v uvahu, zda je dité
schopné pochopit podstatu urcité normy chovani a zda, s ohledem na dosazeny stupen

vyvoje, dokaze své jednani dostatecné ovladat “.

Tato dvojice vymezuje také termin problémové chovani jako rozdil mezi chovanim realnym
a chovanim zadoucim. Jde tedy o miru odliSnosti chovani od normy. Tato norma je

sociokulturné specificka (tamtéz).

Poruchy chovani jsou ¢asté u déti s mentalnim postizenim, bez ohledu na zakladni etiologii.
Béznou komplikaci 1éEby poruch chovani miize byt také postoj rodict (zdkonnych zastupcti),
ktefi ¢asto nehledaji pomoc pii téchto problémech. Nejcastéjsim diivodem z jejich strany
byva mylny piedpoklad, ze kvuli ,,postizeni* ditéte nelze tyto poruchy chovani Iéc¢it ¢i je
eliminovat. Obecné plati, ze farmakologicka 1é¢ba je v takovych ptipadech mozna, avsak
behavioralni intervence je u¢innéjsi a piijatelnéjsi formou 1é¢by (Ageranioti-Bélanger et al.,

2012, p. 84).

Pfi ur€ovani konkrétnich zavéri (miry a typu poruchy chovani) je nutné mit k dispozici
informace o Grovnich fungovani jednotlivce, véetné kognitivni urovng, Grovné ptizptisobeni
se, socialni adaptace, urovné¢ porozuméni a jazykové exprese. Dikladné vySetfeni
zdravotniho stavu je nutné ve vSech ptipadech (Ageranioti-Bélanger et al., 2012, p. 84).
Multidisciplinarni pfistup jako velmi dulezity prvek pfi 1éébé téchto poruch shodné

zduraziuji autofi Ageranioti-Bélanger et al. (tamtéz), stejné€ jako Skokauskas (2013).

4.2 Behavioralni a psychiatrické poruchy

Autofi Cassidy et al. (2012) zminuji charakteristicky profil chovani u osob s Prader-Willi
syndromem. Toto chovani zahrnuje zachvaty vzteku, tvrdohlavost, manipulativni chovani,
poruchy pozornosti, hyperaktivitu, kompulzi a obtiznosti ve zméné rutiny. Projevuje se

v raném détstvi u 70-90 % jedinci. Autofi Pascanu et al. (2013) uvadéji, ze osoby s PWS

23



vykazuji problémy Vv chovéni, naladové vybuchy ¢i vybuchy hnévu, emocni labilitu,
impulzivnost, agresivitu, stavy bipolarni poruchy, nutkavé chovani a fyzické sebeposko-
zovani, jako napf. poskozovani kiize (odérky). Autoii uvadéji toto sebepoSkozovani az
U 96 % pacientl, a to obecné, v souvislosti s nudou a tizkosti (tamtéz). Autorsky tym
Pegoraro et al. (2014) dodava jesté protichidné a vzdorné chovani, obsedantné-nutkavé
poruchy, deprese a psychozy. Autofi Ageranioti-Bélanger et al. (2012) ze své zkusSenosti
vyzdvihuji z téchto poruch étyfi nejcastéjsi: poruchy spanku, agitaci (vztahuje se k pozor-
nosti a hyperaktivité [syndromy ADHD]), agresivitu a sebeposkozovani. Nékteré z téchto
charakteristik chovani pfipominaji znaky autismu (pervazivnich vyvojovych poruch).
Behavioralni a psychiatrické problémy nejvice naruSuji kvalitu zivota v dospivani a v dospé-

losti (Cassidy et al., 2012, p. 12).

Ovliviiovani téchto poruch je zavislé na behavioralni vychové a faktorech prostiedi.
Farmakologicka 1écba pro pacienty s PWS ma sice maly (az zadny) vliv na hyperfagii
anenasytnou chut’ k jidlu, ale snizuje dopad v oblasti sebeposkozovani (Pascanu et al., 2013,
p. 37).

4.3 Nejcastéjsi problémy pritomné u syndromu Prader-Willi

Prader-Willi syndrom je ¢asto spojovan se snizenim inteligence. Zhruba 40 % jedinci
s Prader-Willi syndromem ma hrani¢ni, nebo nizs$i primérnou inteligenci, a 20 % stedni
mentalni retardaci (Verichova a kol., 2012 In Michalik a kol., 2012, s. 74). Skupina autort
Ageranioti-Bélanger et al. ve své praci (2012) poukazuji na ¢asty vyskyt poruch chovani
a dalsich poruch pfitomnych ve vztahu k osobam s mentalnim postizenim. V nasledujici
kapitole byly vybrany autory nejcastéji uvadéné poruchy chovani, a sice poruchy spanku,

agrese a sebepoSkozovani.

4.3.1 Poruchy spanku

Mira vyskytu poruch spanku u pediatrické populace je 20-30 %, u déti s mentalnim
postizenim se muze zvysit az na 80 % bez ohledu na jejich v€k. O poruse spanku miZeme
hovotit tehdy, kdyz spaci navyky zpisobuji problémy ditéti, jeho rodin€, nebo obéma
soucasn¢. Pokud je porucha spanku ptitomna, je u klient s mentalnim postiZzenim nanejvys
dalezité tesit jeji projevy. Spankova deprivace mize mit na ¢loveéka negativni vedlejsi
ucinky vcetné snizeni bdélosti, zmény nalad, jako je podrazdénost ¢i tinava, ale i kognitivni

zmény, napf. zmény v kratkodobé paméti (Mindell et al., 2006, p. 1264).
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Béznymi typy poruch spanku jsou no¢ni bdéni, no¢ni vstavani a brzké probuzeni. Pfi¢inou
téchto projevi je rozruSeni nervovych struktur, které reguluji spanek (Ageranioti-Bélanger

etal., 2012, p. 85).

Spravna spankova hygiena je dulezitym krokem pii 1é¢bé poruch spanku. Rutina pted
spankem a pravidelny rezim ukladani a vstavani umoznuji dostateGnou délku spanku,

a zajisti klidny spanek (Jan et al., 2008).

Kvalitu spanku mohou ovliviiovat i vlivy prostfedi. Témi jsou napi. spani mimo domov,
zména lizka, okolni hlasy, zvuky a pachy, ale i jina teplota prostfedi. Tyto faktory mohou

Mrwe

také eliminovat pomoci behavioralni intervence anebo farmakologii (Ageranioti-Bélanger

etal., 2012, p. 85).

4.3.2 Agrese

Existuji rizné typy agrese: vici ostatnim (napf. biti, kousani, kopani), destruktivni/rusivé
chovani (napf. rozbiti oken, kiik, atd.) a smérem k sobé& (napi. sebeposkozovani, véetné
kousani, uderd hlavou). Prvni dva druhy agrese mohou byt dale rozdéleny na planovanou
a reaktivni. V piipadé planované agrese je jedinec klidny a planuje svou agresi. Reaktivni

agrese je pak reakci na situaci nebo prostiedi (Ageranioti-Bélanger et al., 2012, p. 86).

Etiologie agrese zahrnuje fadu lékatskych, neurologickych, psychiatrickych a environmen-
talnich faktort. Castym spoustééem pro reaktivni agresivni chovani jsou bolest nebo ne-
schopnost pochopit udalost, ktera nastala (tamtéz). U syndromu Prader-Willi mohou byt tyto

agresivni reakce spojovany s potfebou saturovat pocit hladu.

Posouzeni pfiznaki agresivity probihd stejnym zplisobem jako u intaktni populace. Mohou
byt vyuzity Skaly ABC (Aberrant Behaviour Checklist) nebo screeningové posuzovaci
nastroje pro identifikaci psychopatologie (Aman et al., 1985).

Planovana agrese nejlépe reaguje na vzdélavaci pifistup s jasnymi hranicemi se strukturou
nasledki chovani, tj. odnéti vysad. Reaktivni agrese ma tendenci reagovat na modifikaci za
ptistupu behaviordlnich metod. Piedev§Sim musi byt popséana krize, jeji intenzita a pfispi-
vajici faktory. Nasledné pak zména motivi, které vyvolavaji agresivitu, uceni alternativniho,
ptijatelného chovani a v neposledni fad¢ se doporucuje odménovat nové, zadouci chovani

(Ageranioti-Bélanger et al., 2012, p. 86).
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Autofi Ageranioti-Bélanger et al. (2012) dale doporucuji pfistoupit K 1écbé farmaky za
predpokladu, ze behavioralni pfistup problémy nefesi. Podle The Expert Consensus
Guidelines for the Treatment of Psychiatric and Behavioural Problems in Mental
Retardation (2000) by se m¢lo vyvarovat dlouhodobému podavani inhibitord, hypnotik nebo
vysokym davkam antipsychotik.

4.3.3 Sebeposkozovani

Sebeposkozujici chovani byvéa definovano jako Cinnost, ktera produkuje fyzické zranéni
vlastniho téla jednotlivce. U déti je nejcastéji uvadéno v souvislosti s mentalnim postizenim,
pervazivnimi vyvojovymi poruchami, nebo geneticky podminénym syndromem, jako je
Lesch-Nyhantv syndrom, Syndrom De Langeové, syndrom fragilniho X, Prader-Willi
syndrom a Tourettav syndrom. U piiblizné 10 % z celkové populace dvouletych déti se
projevuje toto chovani v podobé bouchani hlavou pii hnévu. Jak dité starne a vyviji se jeho
jazykova komunikace, toto chovani ustupuje. U déti s mentalnim postiZzenim lze pozorovat
podobny trend ve vyvoji, avSak tyto zmény jsou pomalejSi (Berkson et al., 2001

In Ageranioti-Bélanger et al., 2012, p. 87).

Nastup sebeposkozujiciho chovani je Casto nahly a nésilny. Sebeposkozovani se muze
projevit vici jakékoliv ¢asti téla. NejCastéji se vyskytuje na hlave, krku a rukou (Kahng,
Iwata, Lewin, 2002). Sebeposkozovani sestava z opakujicich se a stereotypnich ukont
provadénych bez zvlaStniho divodu. Takové chovani mize predstavovat vyznamna
zdravotni rizika, jako jsou trvalé jizvy nebo poSkozeni oka (napf. Sedy zakal, perforace nebo
odchlipeni sitnice). Sebeposkozujici chovani se za¢iné projevovat jiz v détstvi, a jeho vyskyt
nartsta s dospivanim. Po vytvofeni vzorcl sebeposkozujiciho chovani je nasledna takového

chovani 1é¢ba obtizna.

Prvnim krokem pfi vyhodnoceni sebeposkozovani je pozorovani pacienta (klienta). Pomérné
pfesna zjisténi piinasi pozorovani v jeho pfirozeném prostiedi. Je zadouci eliminovat
bolestivé stavy, které mohou byt obtizn¢ diagnostikovatelné, a mohou zkreslit vysledky
pozorovani. Ne&které zdravotni stavy, i kdyz nezpusobuji bolest, mohou zpusobit
podrazdénost nebo nepohodli, a zhorsit chovani, sebeposkozovani (napt. zacpa). Tyto
faktory se mohou lisit u kazdého pacienta (klienta). Jakmile je posouzeni dokonceno, je
nejCastéji zapocata behavioralni terapie. Pokud je to zapotiebi, mohou byt nasledné

stanoveny farmakologické prostredky.
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Uspé&snost uziti farmakologickych piipravki se lisi u kazdého jedince. P¥i podavani 16k
Risperidon nebo Olanzapin mtze dojit ke snizeni agresivity a sebeposkozovani. Nekteré
1éky mohou neptimo zpiisobit dals§i zmény chovani, jako jsou napt. poruchy spanku nebo

zmény nalady (Ageranioti-Bélanger et al., 2012, p. 87).
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5 DOPORUCENI PRO PRAXI

5.1 Doporuceni pro rodice a dalsi osoby pracujici s ditétem s
Prader-Willi syndromem

Rodice, jejichz ditéti byl diagnostikovan syndrom Prader-Willi, mohou cerpat informace

o tomto vzacném, geneticky podminéném onemocnéni napiiklad z materialti od Zapletalové,

ktera je pfednim odbornikem na problematiku PWS v Ceské republice. Jde napf. o publikaci

., Syndrom Prader-Willi: rady pro rodice a blizké okoli . Jak je patrno jiz z nazvu, publikace

neni ur€ena pouze rodicim, ale i okoli, které mlze zahrnovat odborniky z fad 1ékait,

pedagogii, ale i1 osob, které mohou o dit¢ s PWS pecovat.

Substitucni 1é¢ba ristovym hormonem je bézné zavadéna u déti s Prader-Willi syndromem.
Je v§ak velmi nutné dité seznamit s touto ¢innosti a predchazet tak odmitani, vzteku a strachu
zZ jeho strany. Tomu pfedchazi dostate¢na informovanost rodi¢i. Spole¢nost Pfizer vydala
nékolik brozur, které rodi¢im ptinasi informace k hormonalni terapii ristovym hormonem.
Brozura ,, Informace pro rodice déti, které se narodili velmi malé a nadale Spatné rostou
pfindsi informace o ristu klienta od prenatalniho obdobi az po dospélost. Déle jsou zde
uvedeny informace o ristovém hormonu a jeho aplikaci. Ditéti je vhodné vysvétlit, pro¢ si
musi aplikovat ristovy hormon. Uzite¢nou pomtickou miize byt brozura ,, Lécba riistovym
hormonem: Prehledné informace o léché riistovym hormonem “, ve které je ilustracni formou
vysvétleno, co je to ristovy hormon a jak se syntetizuje. Soucasti je také graficky zpracovany
postup, jak a do kterych mist aplikovat ristovy hormon. Do brozury ,, Miij riistovy denicek
si mohou rodice nasledné zaznamenavat udaje o rustu svého ditéte a ziskat tak zdznam
o jeho vyvoji. Pfimo détem je urena brozura ,,Jak rostu*, ve které jsou ptibéhy déti se
substitucni 1écbou. Ptibéhy jsou podporou pro ostatni. Pro ndzornost normy riistu mize byt
vyuzito ,, Skriningového pravitka riistu “, které zobrazuje vék a k nému piifazované hodnoty
télesné vysky, kterych by dit¢ mélo dosahovat. Pro kompletnost 1ze informace cerpat

I Z brozury ,, Nedostatek ristového hormonu a lécba riistovym hormonem v dospélosti*.

Vsechny vySe uvedené materidly by prednostné méli mit k dispozici 1€kati, ktefi informace
V nich obsazené dale piedavaji rodi¢lim ¢i osobam blizkym. Pro svou potfebu mohou vyuzit
také Percentiloveé grafy pro PLDD (prakticky lékat pro déti a dorost), Percentilové grafy pro
endokrinology ¢i Karticku na vyhodnoceni porodnich udaji. VSechny tyto materialy si

mohou objednat ¢i stahnout na internetovych strankach (www.rustovyhormon.cz).
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5.2 Doporuceni pro specialnépedagogickou praxi

Pokud by byly schopnosti ditéte s Prader-Willi syndromem vyjadieny hodnotou 1Q,
pohybuji se v rozmezi 45-95, ve vyjimecnych ptipadech mohou byt vyssi. Jejich rozlozeni
do jednotlivych oblasti je velmi nerovnomérné (Milner et al., 2005). Déti s PWS jsou napf.

velmi zdatné a rychlé ve skladani puzzle (Zapletalova, 2004).

Za vyuziti dokumentace ze Specidlné pedagogického centra Zlin - Lazy? byla autorem

bakalarské prace vytvotfena nasledujici doporuceni pro edukaci ditéte/zaka s PWS:

Castym projevem souvisejicim s poruchami spanku miZe byt snizeny vykon, snadna
unavitelnost a narusena koncentrace (Mindell et al., 2006; Verichova a kol., 2012). Tyto
skute¢nosti negativné ovliviiuji edukacni proces. Dochazi ke sniZzeni koncentrace na praci,
projevuje se zbrklost v feseni tkold. Pozornost je také Casto velmi snadno ovlivnitelna
okolnimi vlivy. Specialni pedagog by mél ve skole respektovat pomalejsi tempo prace zéka,
tolerovat piipadné kratké pauzy a dostatecné Zdka motivovat k patficnym vykonlim.
U Prader-Willi syndromu neni neobvykla ptitomnost mentalniho postizeni rizného stupné.
V edukaénim procesu by bylo mozné vyuzit naptiklad metodu globalniho ¢teni pro usnad-

néni a rozvoj dovednosti.

Vhodnym feSenim v komunikaci s jedincem s PWS je dostatek verbalnich podnéti ke
komunikaci. Lze vyuzit prostfedky alternativni a augmentativni komunikace. K podpoie
komunikace mohou byt vyuzity riizné komunikaéni deniky. Zadouci je pak intenzivni a pra-
videlna spolupréace s logopedem, ktery s ditétem nacvicuje komunikaci, zavadi a upravuje
komunika¢ni systém, a napomadha ke spravné artikulaci jednotlivych hlasek a provadi

logopedicka cviceni.

Jestlize ma dit€ nafizenou ustavni vychovu, nebo je-li umisténo na internatu, je zapotiebi
také proskolit persondl. U syndromu Prade-Willi je nutné substituéné aplikovat ristovy
hormon, kterého se v téle ditéte s PWS netvoii dostatecné mnozstvi. Osoba povéiena
aplikaci rastového hormonu musi umét pracovat s aplikaCnim perem, pouzit jej, a také
zkontrolovat, zda je dostatecné mnoZstvi ristového hormonu v zasob¢. Taktéz je v n¢kterych

pfipadech nutné méfit hodnoty glykémie, pokud je soucasné ptitomen i diabetes mellitus.

2 pozn. autora: z ditvodu zachovani anonymity ditéte a jeho rodiny neni v tomto textu uvedeno jméno ditéte,
jehoz dokumentace byla podkladem pro analyzu informaci pro tvorbu doporuceni. Vyuzity byly zpravy
z psychologickych a specidln€ pedagogickych vysetieni.
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Rodice i pedagogové se mohou také setkat s vybuchy vzteku a agrese vici sobé ¢i okoli.
Mohou nésledovat jako reakce napf. na nenadalou zménu ¢i nevyhovéni prani ditéte. Mezi
opatfeni, jak reagovat pii zachvatu vzteku, mizeme zatradit hned nékolik zasad. Ditéti by
neméla byt pii vzteku vénovana veétsi pozornost, nez kdyz se chova ,,spravné. Zachvat
vzteku muze predstavovat extrémni pozornost od rodi¢ii nebo jinou vyhodu. Moznou
variantou je pak i s klidem ditéti sdélit, ze jeho chovani je $patné, dal mu nevénovat
pozornost, a zachvat vzteku ,,nechat probé¢hnout. V tomto ptipad¢ je zapotiebi dat pozor,
aby dité neublizilo sob&, nebo nékomu ve svém okoli. V nékterych piipadech je dostacujici
odchod ze zorného pole ditéte. To pak reaguje samovolnym zklidnénim. Po zklidnéni afektu
je vhodné mluvit o tom, co se stalo. Rozhovor by mél byt vstiicny, a mél by vychazet z pociti

rodi¢i/pedagogl (,,mrzi mé, co se stalo...* apod.).

Ve vyuce je dale nutné nastavit pevny fad, a jasné hranice, které je tieba dodrzovat. Takto
pfipravend struktura pomdha zdku s PWS zvladat strach ze zmén a pfesunil na jina mista,
a pfedchazet tak vznétlivému chovani. Pfi préci je nutné laskavé, ale disledné, trvat na
stanovenych pozadavcich. Diilezita je také ¢asta pochvala. Pro vy$si motivaci k pokracovani

Vv ¢innosti je mozna pochvala i za dil¢i vykony.

Vyse zminéna doporuceni jsou jen zlomkem opatieni, kterym je tfeba vénovat pozornost.
Jak jiz bylo uvedeno vyse, je tieba multidisciplinarniho pfistupu ze stran 1ékati, pedagogh
irodicl. Teprve tehdy mize diagnostika a naslednd intervence vést ke zlepSeni kvality Zivota
jedinct s Prader-Willi syndromem. V§e v§ak musi byt podfizeno individualnim potfebam,

schopnostem a moZnostem ditéte.
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6 DISKUSE A ZAVER

Prader-Willi syndrom je geneticky podminéné vzacné onemocnéni, které se da v soucasné
dobé velmi dobie diagnostikovat podle kombinace projevl typickych pro tento syndrom.
Zcela prikazna je pak chromozomalni odchylka, kterou Ize urcit ihned po narozeni. Déti
S PWS navstévuji 1ékafe mnohem Ccastéji, nez intaktni populace. VéEtsi zdravotni péci
vyzaduji z divodu rtiznorodych problémd, které se vyskytuji soucasné s timto syndromem.
Naroky kladené na jejich okoli jsou také vyssi. Pochopeni a trpélivost ze strany vSech ¢lent
rodiny a pecujicich osob jsou piedpokladem S$tastného proziti Zivota klienta s Prader-Willi

syndromem, stejné jako je tomu u ostatnich (Zapletalova, 2004).

Prevalence vyskytu tohoto onemocnéni je autory udavana razné. Driscoll et al. (2014)
uvadéji nejvyssi Cetnost, 1:15000—1:30000 zivé narozenych déti. Aycan a Bas (2014) se
ptiklani ke stejnym hodnotam prevalence, celosvétové uvadeéji 400 000 jedinct s PWS.
Mezinarodni organizace pro Prader-Willi syndrom udéva prevalenci nizs$i, a to
1:12000—1:15000. Cesti autoii Zapletalova (2004), Lebl a Novotna (2014) uvadgji hodnoty
1:10000-16000 Zziveé narozenych déti. PWS se tedy vyskytuje v bézné populaci u 60 lidi

z jednoho milionu osob.

Mezi projevy syndromu Prader-Willi patii novorozenecka hypotonie (Aycan a Bas, 2014;
Carrel et al., 2010; Verichova a kol., 2012), vyvojové opozdéni a specifické poruchy uceni
(Prader-Willi syndrom, 2015; Verichova a kol., 2012; Zapletalova, 2004), poruchy
emocniho a socialniho vyvoje a agresivniho chovani (Cassidy et al., 2012; Pascanu et al.,
2013; Pegoraro et al., 2014; Verichova a kol., 2012; Zapletalova, 2004), snizena pevnost
kosti (Aycan, Bas, 2014; Lebl, Novotna, 2013; Zapletalova, 2004), hyperfagie, absence
pocitu sytosti a obezita (Aycan, Bas, 2014; Brambilla et al., 2011; Cassidy et al., 2014;
Driscoll, et al., 2014; Foti et al., 2015; Lebl, Novotna, 2013; Miller et al., 2011; Pascanu
etal., 2013; Verichova a kol., 2012; Zapletalova, 2004), lhani a kradeze (Aycan a Bas, 2014;
Cassidy et al., 2012; Driscoll et al., 2014; Zapletalova, 2004), nizky sklon ke zvraceni
(International Prader-Willi syndrome organisation, 2011; Verichova a kol., 2012), deficit
rastového hormonu (Aycan, Bas, 2014; Cassidy et al., 2011; Goldstone et al., 2008; Lebl,
Zapletalova, 2011; Obcanské sdruzeni pro Prader-Willi syndrom, 2015; Verichova et al,
2013; Zapletalova, 2004), zvyseny prah bolesti (International Prader-Willi syndrome
organisation, 2011; Verichova a kol., 2012; Zapletalova, 2004), poruchy termoregulace
(International Prader-Willi syndrome organisation, 2011; Verichova a kol.,, 2012,
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Zapletalova, 2004), nedokonaly pohlavni vyvoj (Aycan, Bas, 2014; International Prader-
Willi syndrome organisation, 2011; Verichova a kol., 2012; Zapletalova, 2004), poruchy
spanku (Aycan, Bas, 2014; Verichova, 2012), respirac¢ni problémy (International Prader-
Willi syndrome organisation, 2011; Verichova a kol., 2012; Zapletalova, 2004), skolidza
(International Prader-Willi syndrome organisation, 2011; Verichova a kol.,, 2012,
Zapletalova 2004) a ortopedické problémy (Aycan a Bas, 2014; International Prader-Willi
syndrome organisation, 2011; Verichova, 2013; Zapletalova 2004;).

vvvvv

uplatnitelné ve specidlnépedagogické oblasti. Toto geneticky podminéné vzacné
onemocnéni ovliviiuje nejen Zivot jeho nositele, ale ve velké mife 1 jeho okolni svét.
Dtsledky pfitomnosti PWS miZzeme ,,vidét* nejen v kruhu blizké rodiny, ale také ve
vztazich k ostatnim lidem, stejné jako ve vzdélavani a vychové. Pro kvalitni a dislednou
péci o jedince se syndromem Prader-Willi je velmi dualezitd komplexni peCe ze strany
odbornikti zfad lékait, specialisti v oblastech neurologie, psychologie, psychiatrie,
pediatrie a endokrinologie. Dale je potieba v ramci multidisciplinarity spolupracovat
s pedagogem, specidlnim pedagogem, logopedem, socidlnim pracovnikem, pfipadné
vychovatelem (nafizena ustavni vychova zaka). Pro plnohodnotnou spolupraci je zapotiebi

také ucast rodict a dalSich osob, kteti o jedince s timto syndromem pecuji.

Mezi vybrané aspekty dopadu Prader-Willi syndromu byly vybrany tii oblasti, které se
nejvice projevuji v béznych dennich aktivitach, a v diisledku hluboce ovliviiuji kvalitu
zivota a vztahil jedince. Nekontrolovatelna chut’ k jidlu, s ni souvisejici obezita, nedostatek
ristového hormonu a jeho substituce a dal§i problémy, jako jsou napf. poruchy chovani

a agrese, jsou nejcastéjSimi jevy, které je potieba aktivné fesit a zmirnit jejich dopad na Zivot

klienta s diagnézou PWS.
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