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Klinicky popis projevu

° porucha fce hypothalamu, liSi se dle véku
novorozenci - neprosplvanl

hypotonie, zuzena hlava
o nezvladatelna chut k jidlu
(obezita, DM, IM), maly vzrust
o hypogonadismus (neplodnost,
hypogenitalismus, osteopordza)
© mirna - stredni mentalni
retardace, poruchy reci

Marrow temple distance

and nasal bridge

Almond-shaped eyes
Mild strabismus

\ Thin upper lip
\  Downturned mouth
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Geneticka priCina potizi a dedichost

onemocheéeni

Vznika genetickou poruchou v oblasti 15. chromozomu (15q11-13):

e|ntersticialni mikrodelece na g raménku 15. chromozomu ( paternalniho) - 65 - 75%
eOba 15. chromozomy jsou maternalniho puvodu (uniparentalni dizomie) - 25%
ePaternalni geny jsou v dané oblasti poskozené - 1-3%
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Dédicnost:

enejCasteji mutace de novo P M M M (MP M
emoznost pfenosu na dalSi generaci '

pfi pfitomnosti abnormalniho paternalniho

15. chromozomu, ktery ma inaktivované

geny v dané oblasti

65—75% 20—30% 1-3%



Riziko opakovani stejneho

onemochneéni pro pribuzneé pacienta

® u vetsiny rodin s vyskytem Prader-
Williho syndromu je pravdepodobnost
pfenosu na dalsi potomky mensi nez
1%

® pokud se jedna o robertsonovskou
translokaci u matky (méné nez 1%
vSech pfipadu) je Sance na vyskyt u
dalSich déti dotyéné skoro 100%




Prevalence onemocneni v populaci

e \e svete

o 1:10 000 -1:30 000

o stejny pomér divky/chlapci
e vCR

o 1:15000




Moznosti genetického vysetreni

e indikace
o prenatalné: snizena aktivita plodu
o Postnat..: hypotonie, neprospivani, opozdény vyvoj
° typy vysetreni — volime dle nejCastejsi priciny vzniku
o karyotyp ditéte + rodiCu — neodhali mikrodeleci
FISH — lokus specificka sonda
MLPA — mikrodeleCni syndromy
DNA methylacni analyza
chrom. microarray analyza
analyza DNA polymorfismu ?7??
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Moznosti leCby

vyziva - v kojeneckém veku vysokokaloricke formule,
pozdegji naopak nizkokaloricka strava
substituce rustového hormonu
substituce pohlavnich hormonu
rehabilitace
pedagogicko-psychologicka pece
logopedicka pece




ehttp://www.wikiskripta.eu/index.php/Prader%C5%AFv-Williho_syndrom

ehttp://www.prader-willi.cz/
ehttp://www.nature.com/gim/journal/v14/n1/full/gim0b013e31822bead0a.html
ehttp://omim.org/entry/176270
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