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UvVOD

Prader-Willijev sindrom (PWS) je redka genetska bolezen, za katero je znacilna motnja v
hipotalamo-hipofizni osi. V obdobju novorojencka je prisotna centralna hipotonija in tezave z
nezadostnim hranjenjem. Po 2. letu starosti se telesna masa zaCne povecevati, pojavi se
hiperfagija, ki brez nadzora vodi v debelost. Bolezen poleg posameznika moc¢no prizadene tudi
celotno druzino in starSi pogosto ne prejmejo zadostne podpore. Diplomska naloga zeli
predstaviti Prader-Willijev sindrom in raziskati izkus$nje starSev glede opore, ki so jo prejeli s

strani zdravstvenih delavcev v obdobju dojencka.

POJAYV SIMPTOMOYV IN NARAVNI POTEK

1. Hipotonija (oslabljena moc¢ in ohlapnost miSic celotnega telesa)

Centralna hipotonija, ki jo lahko vidimo na sliki 1, je pri dojen¢ku s PWS skoraj univerzalni
Sibkim jokom in slabimi refleksi, vkljuno s slabim sesanjem. Analiza delovanja misSice,
vkljucno s pregledom vzorca miSice je obicajno normalna ali ne kaze znakov, ki bi govorili za
neko dolo¢eno bolezen. Posledica slabega sesanja in ohlapnosti je nenapredovanje v zgodnjem
otroStvu. Obicajno je za doloceno ¢asovno obdobje (tedne do mesece) potrebno hranjenje preko
sonde ali uporaba posebnih cucljev. S ¢asoma se hipotonija izbolj$a, vendar odrasli ostanejo

blago hipotoni¢ni z zmanjSano mis$i¢no maso in tonusom.



Slika 1: Huda hipotonija pri decku s PWS.

2. Znacilne obrazne poteze

Posamezniki s PWS imajo znalilne poteze obraza, ki lahko vkljucujejo: dolihocefalijo
(nesorazmerno dolga lobanja), ozek bifrontalni premer, Skiljenje, mandljasto oblikovane o¢i,
majhen prifrknjen nos s tanko zgornjo ustnico, navzdol obrnjene koticke ust z lepljivo slino in
slabse razvito sklenino zob. Navedene znacilne obrazne poteze lahko vidimo na sliki. O¢itne so

lahko Ze ob rojstvu, vendar ne vedno in se lahko razvijajo pocasi skozi ¢as.



Slika 2: Decek s PWS z znacilnimi obraznimi potezami in nazogastricno sondo
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Slika 3: Znacilne obrazne poteze pri decku s PWS

3. Razvojne motnje

Zakasnjen gibalni razvoj je prisoten pri 90—100 % otrok s PWS. Povpre¢ne zgodnje mejnike
doseZzejo pri priblizno dvakratni starosti kot je obic¢ajno (npr. sedijo pri 12. mesecih, hodijo pri
24. mesecih). Obicajno so zakasnjeni tudi govorni mejniki. Otrokov razvojni zaostanek je viden
ze zgodaj, intelektualna prizadetost pa je obi¢ajno natancneje ocenjena okoli starosti, ko je
potrebno iti v Solo. Vecina posameznikov s PWS spada v obmocje blage intelektualne

prizadetosti (inteligen¢ni kvocient je 60-70). Priblizno 40 % otrok ima nizko-normalno
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inteligenco, 20 % pa jih ima zmerno intelektualno prizadetost. Kljub izmerjenemu
inteligencnemu kvocientu ima vecina otrok Stevilne tezje motnje pri ucenju in slabo akademsko
uspesnost. Pri ve€ini posameznikov s PWS verbalne spretnosti predstavljajo mocnejsi del
sposobnosti. Pogoste pa so nepravilnosti v artikulaciji in pri majhnem delezu posameznikov je

jezikovni razvoj lahko tudi zelo prizadet.

4. Prehranske faze

V preteklosti so pri PWS opisovali dve klini¢ni prehranski fazi. Za prvo je znacilno nezadostno
hranjenje, ki mu pogosto sledi nenapredovanje v telesni tezi. V drugi fazi pa sledi pojav
hiperfagije (to je prekomerna lakota s prenajedanjem), ki vodi do debelosti v poznejSem
otrostvu. Z nedavno Studijo so ugotovili, da je prehod med fazami bolj kompleksen in postopen.
Tako so poimenovali 5 glavnih prehranskih faz, prva in druga faza pa imata Se vsaka po dve
pod-fazi. Napredovanje skozi njih se lahko spremeni v primeru zdravljenja z rastnim
hormonom, ki se za¢ne ze v zgodnjem otroStvu. Ugotovili so namre¢, da se v tem primeru
obcutno skrajSa faza 1a, kjer je pogosto potrebo hranjenje preko sonde. To pomeni, da faza 1b

traja ve€ Casa in dojencki v tem €asu ustrezno pridobijo na telesni masi.

e Faza 0: pojavi se Ze v maternici, z zmanjSanim gibanjem ploda in zaostankom v rasti v
primerjavi z neprizadetimi brati oz. sestrami.
e Faza 1: dojencek je ohlapen in brez ¢ezmerne telesne mase.

— Pod-faza 1a: dojencek ima tezave pri hranjenju (pogosto je potrebno hranjenje
preko gastricne ali nazogastricne sonde) z ali brez nenapredovanja (od rojstva
do 9. meseca starosti).

— Pod-faza 1b: enakomerna rast dojencka in povecanje telesne mase vzdolz
reprezentativne krivulje rasti (od 9. do 25. meseca starosti).

e Faza 2: pricne se povecevanje telesne mase.

— Pod-faza 2a: povecanje telesne mase brez znatnih sprememb v apetitu ali
kalori¢énem vnosu (od 25. meseca do 4,5. leta starosti).

— Pod-faza 2b: pojavi se povecanje telesne mase s soCasnim povecanim
zanimanjem za hrano (od 4,5. do 8. leta starosti).

e Faza 3: pojavi se hiperfagija, ki jo znacilno spremlja iskanje hrane in pomanjkanje sitosti

(~8 let starosti).



e Faza 4: bolnik ni ve¢ nenasiten. V to fazo napredujejo le nekateri odrasli posamezniki,
ki so bili predhodno v 3. fazi in nato nimajo vec tako izrazitega nenasitnega apetita ter

se lahko pocutijo site

5. Debelost

Hiperfagijo, ki se pojavi v 3. prehranski fazi povzrocijo nepravilnosti hipotalamusa, ki se kazejo
s pomankanjem obcutka sitosti. Pogosto se pojavi vedenje povezano z iskanjem ter kopicenje
hrane, uzivanje neuzitnih snovi in kraja hrane ter denarja za nakup le-te. Pri vecini
posameznikov je praznjenje Zelodca upocasnjeno, bruhanje pa se pojavi redko. Debelost, ki je
pri PWS posameznikih obeh spolov predvsem s centralno razporejenim mascevijem (trebuh,
zadnjica, stegna), je posledica zgoraj opisanega vedenja. Nastopi pa tudi zaradi zmanjSanih
potreb po kalorijah, ki so posledica zmanjSane potroS$nje energije v mirovanju in zmanj$ane
aktivnosti. Ugotovljeno je bilo tudi zmanjSanje puste telesne mase v primerjavi z neprizadetimi
posamezniki. Debelost in njeni zapleti so glavni vzrok obolevnosti in umrljivosti. Brez nadzora
lahko pacienti s PWS nenadoma umrejo zaradi zadusitve (predvsem med stanji hitrega in
preobilnega prehranjevanja) ali nekroze in raztrganja zelodca ob nenadzorovani hiperfagiji. Po
drugi strani pa dolgoro¢no prognozo bistveno poslabsajo zapleti, ki so obi¢ajno povezani z
bolezensko debelostjo. Sem spadajo tezave z dihali, motnje spanja, desno-stranska motnja
delovanja srca, miokardni infarkt, arterijska hipertenzija, zamaSCena jetra, zol¢ni kamni,
globoka venska tromboza in kroni¢ne otekline nog. Pri priblizno tretjini posameznikov
poro€ajo o poviSanih mascobah v krvi. Pogosta pa je tudi spremenjena presnova krvnega

sladkorja, vklju¢no s sladkorno boleznijo tipa 2.

6. Vedenjske in psihiatriéne motnje

Otroci s PWS so pri starosti okoli 2 let obi¢ajno neproblematic¢ni in prisréni. Vendar se pri
priblizno polovici otrok osebnostne teZave razvijejo med 3. in 5. letom starosti. V tej fazi lahko
opazimo izbruhe jeze, depresijo, trmoglavost, obsesivno kompulzivnost, nenadna nasilna
dejanja, tezave pri spremembah v rutini, praskanje koze in druge oblike samoposkodbenega
vedenja. Opisane tezave se lahko pojavijo, ¢e jim skrbniki odrekajo hrano. Med puberteto pa
se pojavijo ze ob manjSih provokacijah. V tem Casu se lahko pojavijo tudi slabi in neustrezni
odnosi z vrstniki, nezrelost in neprimerno druzbeno vedenje. V zgodnji odrasli dobi so

posamezniki s PWS nagnjeni k razlicnemu kompulzivhemu vedenju (prisilno ponavljanje
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vedenjskih vzorcev) , vklju¢no s kajenjem cigaret, nekateri pa razvijejo dokazano obsesivno-
kompulzivno motnjo. Prav tako se pri pomembni manj$ini razvije depresija, anksioznost in v
nekaterih primerih prava psihiatriéna bolezen (psihoza). Vedenjske in psihiatricne tezave

najbolj vplivajo na kakovost Zivljenja v puberteti in odrasli dobi.

7. Hipogonadizem

Hipogonadizem (nezadostno izloCanje spolnih hormonov) je prisoten pri obeh spolih in se kaze
kot slabSe razvito spolovilo, nepopoln, zapoznel in vcasih tudi moten pubertetni razvoj. Pri
vecini je prisotna tudi neplodnost. Slabse razvito spolovilo je o€itno Ze ob rojstvu in skozi celo
zivljenje. Pri deckih je najbolj znacilen slabse razvit modnik, ki je majhen, slabo naguban in
slabo pigmentiran. Moski spolni ud je lahko majhen. Pri 80-90 % deckov je prisoten eno ali
obojestransko nespuscen testis. Slabse razvito spolovilo pri deklicah je pogosto spregledano;
vendar so klitoris in sramne ustnice (Se posebej male sramne ustnice) majhni Ze od rojstva. Pri
deklicah se menstruacija sploh ne pojavi ali pa je izraziteje neredna. Pri priblizno 18-20 %
posameznikov obeh spolov se pojavi prezgodnja porascenost po spolovilu, ki je glede na starost

otroka Se ne bi pri¢akovali.

8. Nizka rast in pomanjkanje rastnega hormona

Ceprav se pri bolnikih s PWS prevalenca pomanjkanja rastnega hormona razlikuje glede na
uporabljena diagnosti¢na merila, naj bi bilo pomankanje rastnega hormona prisotno pri 40 do
100 % pacientov. Nizka rast je ena izmed glavnih znacilnosti posameznikov s PWS in je tudi
najpogosteje posledica pomanjkanja rastnega hormona. Otroci s PWS ne kazejo pospesSevanja
rasti v puberteti. Povpre¢na konc¢na viSina brez zdravljenja z rastnim hormonom znasa 148 cm
pri deklicah in 155 cm pri deckih. Roke in stopala rastejo pocasi in so pri starosti 10 let obi¢ajno

pomembno manjsa kot pri zdravih sovrstnikih.

9. Druge endokrine tezave

Poleg nastetih endokrinih tezav je pri posamezniku s PWS lahko prisotna tudi motena toleranca
na glukozo (zacetno nezadostno presnavljanje krvnega sladkorja) in sladkorna bolezen, motnje

delovanja nadledvicne Zleze in $¢€itnice.

10. Spalne nepravilnosti



Motnje spanja in motnje dihanja med spanjem so lahko povezane s pomembnim primanjkljajem
na podrocju intelektualnega razvoja, vkljuc¢no s slabo osredotocenostjo, cezmerno zaspanostjo
¢ez dan in razdrazljivostjo. Posamezniki s PWS imajo motnje dihanja med spanjem, ki
vkljucujejo centralne in obstruktivne spalne premore, nepravilnosti pri razporeditvi spanja s
hitrim premikanjem ocesnih zrkel in nenormalne odzive na zadrzevanje ogljikovega dioksida v
krvi. K dejavnikom, ki lahko prispevajo k prisotnosti in resnosti motenj dihanja med spanjem
priStevamo: razvojne nepravilnosti mozganov, neustrezna razmerja v obliki glave, sploSno
misicno ohlapnost, debelost in nepravilne oblike stene prsnega koSa. Pri posameznikih s PWS

je pogosta tezava tudi ¢ezmerna dnevna zaspanost.

11. Ortopedske tezave

Pri 20-60 % posameznikov s PWS je opazena skolioza (nepravilna ukrivljenost hrbtenice), vse
od blage do hude in se lahko poslab$a med zdravljenjem z rastnim hormonom. Med zgodnjim
otrostvom lahko opazimo tudi izpah kolka. Pogosto se razvije tudi osteoporoza, ki ima lahko
za posledico zlome kosti. Ortopedske zaplete je treba natancno spremljati, zlasti med

zdravljenjem z rastnim hormonom.

12. Dentalne tezave

Pri posameznikih s PWS se pogosto pojavi nepopolno razvita sklenina, zobni karies, suha ustna
sluznica, zmanjSano izlocanje sline in gosta ter viskozna slina. Na mehko zobno sklenino prav
tako negativno vplivajo slaba ustna higiena, bruksizem (nehoteno Skrtanje z zobmi med

spanjem) in vracanje hrane v usta iz Zelodca.

13. Tezave z vidom

Pri posameznikih s PWS se priporoca zgodnji pregled in korekcija kratkovidnosti,

daljnovidnosti in drugih tezav z o€mi. Pogosto je prisoten strabizem.

14. Kozne tezave

Pri vecini pacientov s PWS je opazeno pomanjkanje koznega pigmenta, obstaja pa tudi tveganje
za razvoj melanoma in koznega karcinoma. Zato se priporoCa zasCita pred ultravijolicnim
obsevanjem z zasCitno kremo in oblacili, ki preprecujejo izpostavljenost soncu. ZmanjSanje

pigmenta lahko vpliva tudi na pigment mreznice in ostrino vida. Pogosto se pojavi tudi



praskanje koze. Posamezniki praskajo pike, ugrize in druge kozne poskodbe. Opisano vedenje

je problemati¢no, ker upocasni proces celjenja in lahko privede tudi do okuzbe.

DIPLOMSKA RAZISKAVA —- NAJPOMEMBNEJSE UGOTOVITVE

V sklopu svoje diplomske naloge z naslovom: Prader-Willijev sindrom: izkus$nje starSev z
oporo zdravstvenih delavcev v obdobju dojencka sem pod mentorstvom doc. dr. Mojce Zerjav

TanSek, izvedla tudi raziskavo med star$i otrok s PWS.

Izdelali smo spletni anketni vprasalnik, v katerem smo starSe sprasevali glede podpore in
odnosa s strani zdravstvenih delavcev v prvem letu otrokovega zivljenja. Pri sami izvedbi
raziskave smo se v prvem koraku obrnili na predsednico drustva bolnikov s PWS in jo prosili,
da vprasalnik posreduje preostalim ¢lanom drustva. S pomocjo njihovega sodelovanja smo torej

prejeli izpolnjene vprasalnike, ki smo jih uporabili pri obdelavi in interpretaciji rezultatov.

Sam vprasalnik je bil sestavljen iz Stirih sklopov. Prvi se je nanaSal na demografske podatke,
drugi na vpraSanja glede intenzivne nege in terapije v prvem mesecu po rojstvu otroka, tretji na
splosno podporo in odnos zdravstvenih delavcev v prvem letu zivljenja in Cetrti na postavitev

diagnoze PWS.

Za analizo smo upoSstevali le v celoti izpolnjene vpraSalnike, takih je bilo 12 (10 so jih izpolnile
matere, 2 pa oceta otroka s PWS). Nas vzorec v raziskavi predstavlja 8 deCkov in 2 deklici.
Najvec otrok (50 %) je bilo rojenih med letoma 2011 in 2015. Hkrati je bila ve¢ kot polovica
otrok (60 %) rojena med 37. in 42. tednom nosecnosti. Diagnozo PWS je 50 % otrok prejelo v

prvem mesecu zivljenja, 40 % v prvem letu starosti, 10 % pa v prvih 5 letih Zivljenja.

V nasi raziskavi smo ugotovili, da je bilo 8 od 10 otrok sprejetih na intenzivno nego in terapijo
takoj po porodu. Ti starsi se v ve€ini niso mogli opredeliti ali so bili zadovoljni s Custveno
oporo, informacijami o stanju otroka in empatijo babice v porodni sobi, v primeru, da je bil
otrok takoj po porodu sprejet na intenzivno nego. Raziskava je pokazala, da so bili starsi
prikrajSani za kozni stik z otrokom, saj je le 27 % starSev odgovorilo, da so otroka v prvih dneh
lahko dobili v kozni stik. Zelo spodbudni rezultati se kazejo glede obiskov otroka na intenzivni
negi in terapiji. Namre€ 64 % starSev je navedlo, da so otroka lahko obiskali kadarkoli so Zeleli,

preostali pa v ¢asu obiskov. Vsem materam je bila omogocena tudi moznost ¢rpanja mleka.



V tretjem delu smo ugotovili, da so izkusnje starSev z oporo s strani zdravstvenih delavcev na
splosno pozitivne, ob tem pa so imeli vecji obcutek opore, Ce je bila diagnoza PWS zgodnejsa.
Na splosno so bile najvi§je povpre¢ne ocene zadovoljstva starSev dosezZene pri trditvah, ki se
nanas$ajo na: popolno zaupanje zdravstvenim delavcem; pozitivno in odkrito komunikacijo;
izrazanje spostljivega odnosa do starSev in otroka; dober odnos z zdravstvenimi delavci in glede
tega, da so bili zdravstveni delavci poleg vloge strokovnjaka v odnosu s starsi tudi ¢loveski. V
tem delu smo tudi potrdili, da zgodnja diagnoza PWS poveca zadovoljstvo starSev z oporo in

odnosom zdravstvenih delavcev.

V zadnjem delu so nas zanimale izkuSnje starSev ob postavitvi diagnoze. Prisli smo do
zakljucka, da so izkus$nje starSev na sploSno dobre. StarSi so najvisjo oceno podali glede tega,
da so zdravstveni delavci informacije podali na razumljiv nacin, brez strokovnih izrazov, ki
jih ne bi razumeli. Manj so bili zadovoljni z znanjem in izkuSnjami zdravstvenih

delavcev glede PWS na razli¢nih ravneh obravnave.

Prav tako je zelo visok delez (83 %) starSev navedel, da bi si
zeleli vec¢ literature/virov o PWS v slovens¢ini. Na vprasanje, kaj so starSi najbolj pogresali
od zdravstvenih delavcev, se je najveckrat pojavil odgovor informacije in sicer so najveckrat

pogresali informacije o pri¢akovanem poteku bolezni do odraslosti in kasneje.

Zdravstveni delavci, ki skrbijo za druzine z otroci s PWS, se morajo zavedati, da imajo
zgodnje izkusSnje starSev velik vpliv v nadaljnjem Zivljenju celotne druzine. Glede na te
ugotovitve bi babice v porodni sobi morale namenile ve¢ pozornosti in podpore tistim
starSem, ki v porodni sobi ostanejo sami, ker njihov otrok potrebuje oskrbo na intenzivni
negi. Prav tako bi morali, ko je otrokovo stanje stabilno, vsem starSem omogociti
¢imprejSnjo izkusnjo koznega stika, saj ima le-ta Stevilne koristne ucinke tako za otroka kot
starSe. V prihodnosti bi ve¢ truda in Casa morali vloziti tudi v zagotavljanje informacij
starSem. Glede na izrazeno pomankanje literature o PWS v slovensCini, bi starSem morali
zagotoviti zloZzenke in povzetke glede sindroma, saj so trenutno na voljo v zelo omejeni

obliki na spletu.



Objava povzetka diplomske naloge naj postane eden od virov o Prader-Willijevem

sindromu v slovensc€ini za starSe in vse, ki se srecujejo z otroci in odraslimi s to boleznijo.

Zahvaljujemo se Drustvu PWS in starSem in posredno tudi njihovim otrokom, ki so

prispevali k nastanku tega prispevka.
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