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Streszczenie

Zespot Pradera-Williego to choroba uwarunkowana genetycznie, spowodowana nieprawidtowoscia w obrebie chromosomu 15,
najczesciej wynikajaca z delecji w chromosomie ojca. Zesp6t ujawnia sie na terenie Europy z rézna czestotliwoscia od 1:8000
do 1:45000 urodzeri. Charakterystyczne cechy zespotu to hipotonia w pierwszym okresie Zzycia, niskorostos¢, opo6znienie
w rozwoju psychoruchowym, hipogonadyzm i postepujaca, zagrazajaca zyciu otylos¢. Leczenie zespotu Pradera-Williego skfada sie
z intensywnej rehabilitacji od pierwszych dni zycia, opieki logopedy i psychologa, a takze, po spetnieniu odpowiednich kryteriéw,
leczenia hormonem wzrostu. Niezmiernie istotnym elementem terapii jest réwniez odpowiednio zaplanowane i wdrozone
postepowanie dietetyczne. Ma ono na celu niedopuszczenie do rozwoju niedozywienia w pierwszym okresie zycia, a nastepnie
zapobieganie rozwojowi nadmiernej masy ciata w latach kolejnych. Artykut porusza zagadnienia postepowania dietetycznego oraz
terapii zywieniowej na kazdym etapie zycia pacjentéw z zespotem Pradera-Williego, z uwzglednieniem stanéw niedozywienia,
prawidiowej wagi oraz nadmiernej masy ciata u tych pacjentéw.
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Abstract

Prader-Willi Syndrome is a genetic condition caused by an abnormality of chromosome 15, mostly resulting from a deletion.The
prevalence of syndrome in Europe has been reported between 1 in 8,000 to 1 in 45,000 births. Characteristic features of the
syndrome include hypotonia, short stature, psychomotor development delay, hypogonadism and progressive, life-threatening obesity.
Treatment of Prader-Willi Syndrome consists of intensive rehabilitation, psychologicalcare, speech therapy and also, if patient is
fulfilling appropriate criteria, growth hormone treatment. An extremely important element of therapy is also properly planned and
implemented nutritional management. Adequate diet prevents the malnutrition in the first stage of life and the development of
excessive weight in subsequent years. The aim of this article is to provide practical and accurate guidance on nutritional management
and diet therapy for physicians and nutritionists who work with children, adolescents and adults with Prader-Willi Syndrome.
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Zespot Pradera-Williego (PWS, ang. Prader-Willi Syndrome)
to choroba uwarunkowana genetycznie, ktérej gtownymi ob-
jawami sg hipotonia w pierwszym okresie zycia, niskorostosc,
opdznienie w rozwoju psychoruchowym, hipogonadyzm i po-
stepujaca, zagrazajgca zyciu otytosc.

Pierwszego ogolnego opisu zespotu dokonat John Down
i datuje sie go na druga potowe XIX wieku [1]. Nastepnie, w 1956
r., tréjka lekarzy na tamach szwajcarskiego czasopisma medycz-
nego Schweizerische Medizinische Wochenschrift szczegdtowo
opisata grupe pacjentow charakteryzujgcych sie niedorozwojem
fizycznym i umystowym, matymi dtorimi i stopami, a takze poste-
pujaca otytoscig. Zespodt zawdziecza swojg nazwe tym wiasnie
badaczom i okreslany jest dzi$ zespotem Pradera-Williego lub
rzadziej zespotem Pradera-Labharta-Williego [2].

Czestos¢ wystepowania zespolu jest zréznicowana. W Eu-
ropie choroba ujawnia sie od 1:8000 urodzen w Szwecji [3]
do 1:45000 urodzen na terenie Wielkiej Brytanii [4]. W Stanach
Zjednoczonych czestos¢ wystepowania zespotu Pradera-Wil-
liego ocenia sie na 1:25000 urodzen [5]. Choroba wystepuje
réwnie czesto u kobiet, jak i u mezczyzn; nie zaobserwowa-
no takze réznic w wystepowaniu zespotu w réznych grupach
etnicznych, cho¢ u Afroamerykanow fenotyp moze by¢ mniej
wyraznie zaznaczony [6,7].

Chorobe powoduje nieprawidtowos$¢ w obrebie chromo-
somu 15, najczesciej w regonie q11-gq13, zwanym regionem
krytycznym dla zespotu Pradera-Williego (PWCR; ang. Prader
Willi critical region).Najczestszymi przyczynami powstawania
nieprawidtowosci w tym regionie sg: delecja fragmentu krytycz-
nego w chromosomie ojca, disomia matczyna chromosomu
15, rzadziej mutacje imprintingowe czy rearanzacje chromo-
somalne. Zespot Pradera-Willego nie podlega dziedziczeniu,
a znakomita wiekszos¢ (99%) przypadkow jest wynikiem mu-
tacji de novo [8].

W pierwszym okresie zycia charakterystycznym objawem
zespotu Pradera-Williego jest obnizone napiecie miesniowe.
W okresie prenatalnym objawia sie ono skgpymi ruchami pto-
du, nieprawidtowym utozeniem oraz utrudniong akcjg porodo-
wa. Niemowle po porodzie wykazuje hipotonie, cichy pfacz,
a takze ostabiony lub catkowicie zniesiony odruch ssania [8].
Karmienie pacjenta jest utrudnione, dlatego niemowleta z PWS
nie zwiekszajg prawidfowo masy ciata w pierwszych tygodniach
i miesigcach zycia. Z uwagi na obnizone napigcie migsniowe
i niedozywienie pacjenci rozwijajg sie znacznie wolniej i pozniej
0siggaja kolejne etapy rozwoju, np. umiejetnos¢ siadania czy
chodzenia [9].

Dzieci z PWS charakteryzujg typowe dla zespotu cechy
dysmorfii twarzy (wagskie czofo, antymongoidalne ustawienie
szpar powiekowych, waskie usta), hipopigmentacija skory oraz
teczéwek, a takze akromikria — mate dtonie i stopy [8]. Czesto
pojawia sie problem zeza zbieznego oraz niedostatecznego
rozwoju mowy, co utrudnia rozwdj psychomotoryczny i kontakt
z otoczeniem[10].Kolejnym objawem, typowym dla PWS, jest
niskorostos$¢ spowodowana niedoborem hormonu wzrostu. Nie-
dobdr tego kluczowego dla rozwoju somatycznego hormonu
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powoduije nie tylko nieprawidfowe wzrastanie, ale takze niewy-
ksztafcenie odpowiedniej masy miesniowej, co skutkuje obni-
zong spoczynkowag przemiang materii [11]. Dzieci z PWS cha-
rakteryzujg sie takze zaburzeniami termoregulacji [12], wysokim
progiem odczuwania boélu [11], zniesieniem odruchu wymiotne-
go [8,9] czy opdznionym oproznianiem zotgdka po positku [13].

U czesci pacjentow stwierdza sie objawy hipogonadyzmu:
hipoplazje narzaddw pfciowych, opdznione lub niekompletne
pokwitanie, a takze bezptodnosc¢. U dziewczynek wargi sromo-
we oraz techtaczka sg niedostatecznie rozwiniete, a u chtop-
cow czesto wystepujg mikropenis, hipoplastyczna moszna
oraz wnetrostwo. Hipogonadyzm ma swoje zrodto w dysfunkcji
podwzgdrza i towarzysza mu niskie stezenia FSH i LH z wtdrnie
obnizonymi stezeniami testosteronu lub estrogenow [9].

U pacjentow z PWS czesto wystepujg deficyt intelektualny
i zaburzenia zachowania. Wspétpraca z chorym bywa trudna
— pacjentow z PWS charakteryzujg myslenie oportunistyczne,
niska tolerancja na frustracje, kiotliwosce, updr, a takze przejawy
agresji. Wykazujg tez tendencje do popadania w stany lekowe,
czesciej wystepujg u nich zaburzenia obsesyjno-kompulsyw-
ne, psychozy i depresja [9].

Waznym elementem zespotu Pradera-Williego sg zaburze-
nia odzywiania, ktore rozwijajg sie u pacjentéw dynamicznie
z réznym nasileniem i w roznym czasie. Elena i wsp. wyodreb-
nili fazy zaburzen odzywiania u dzieci z PWS. Faza | to okres
stabego apetytu i niedozywienia, ktéry trwa najczesciej do 2
r.z.Faza |l pojawia sie u dzieci w réznym wieku, najczesciej mie-
dzy 2 a 8 r.z. Poczatkowo obserwuje sie apetyt odpowiedni do
wieku (faza lla), a nastgpnie zwiekszone taknienie i zaintere-
sowanie jedzeniem z zachowanym odczuwaniem sytosci (faza
lIb). Co wazne, w tym czasie realizowanie przez pacjentow
z PWS rekomendowanej kalorycznosci dla ich zdrowych rowie-
Snikow skutkuje rozwinieciem sig otytosci. Po 8 r.z. rozwija sie
faza lll, ktérg charakteryzuje hiperfagia i obsesyjne myslenie
0 jedzeniu. Pacjenci rzadko odczuwajg sytosc¢ i jedzg, dopoki
nie sg ograniczeni. Czesto pojawia sig problem kradziezy je-
dzenia lub pieniedzy na jedzenie, a takze spozywania produk-
toéw zepsutych i niejadalnych. Faza IV pojawia sie u pacjentow
ok. 20-40 r.z., cho¢ u czesci pacjentdw nie rozwija sie nigdy.
W tym okresie niezaspokojony gtdd wreszcie traci na sile, ape-
tyt jest prawidtowy lub nieznacznie zwigkszony, a co najwaz-
niejsze — pacjenci i opiekunowie deklarujg zauwazalng popra-
we w kontroli wewnetrznej i czestsze odczuwanie sytosci[14].

Od lat trwa dyskusja dotyczgca przyczyn hiperfagii w prze-
biegu PWS, ale doktadny jej mechanizm wciaz pozostaje nie-
znany. Warto podkresli¢, ze kluczowg przyczyna nie jest zwiek-
szony apetyt dziecka, lecz niemoznos¢ zaspokojenia gtodu,
spowodowana zaburzeniami odczuwania sytosci [15]. Nie-
prawidtowe odczuwanie sytosci i reakcja na przyjety pokarm
sg przypisywane dysfunkeji uktadu podwzgdrzowo-przysad-
kowego [16]. U osob z PWS w zwigzku z hiperfagig badano
takze peptydy zotadkowo-jelitowe, w tym polipeptyd trzustko-
wy [17], choleocystokining [18], leptyne [19] czy greline [20].
Cummings i wsp. stwierdzili, ze u pacjentéw z PWS stezenie
greliny, czyli hormonu oreksygenicznego promujgcego przyj-
mowanie pokarmu, jest istotnie podwyzszone w poréwnaniu
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z grupg kontrolng o podobnej masie ciata [20].Wydawato sie,
ze hipergrelinemia nie wystepuje u dzieci, u ktérych nie rozwi-
netfa sie jeszcze hiperfagia, a stezenie greliny niespodziewanie
rosnie tuz przed wystgpieniem etapu nadmiernego apetytu, co
mogtoby wskazywac na przyczyne zaburzenia regulacji taknie-
nia [21]. Jednak ostatnie badania wykazaly, ze grelina u dzieci
z PWS ma podwyzszone stezenie na kazdym etapie rozwo-
ju, takze w fazie niedozywienia i nieprawidtowego wzrastania
w pierwszych miesigcach zycia [22,23]. Z powodu sprzecz-
nych doniesien w literaturze do tej pory nie udato sie dokiadnie
okresli¢ roli greliny jako czynnika pierwotnego lub wtérnego
w rozwoju hiperfagii u pacjentéw z PWS.

Innym biatkiem regulatorowym, ktére mozna powigzac z hi-
perfagia w przebiegu PWS, jest neurotroficzny czynnik pocho-
dzenia moézgowego (BDNF, ang. brain-derive dneurotrophic
factor). Jest to peptyd wydzielany przez neurony, ktéry nale-
zy do rodziny biatek stymulujgcych réznicowanie i wzrastanie
nerwow [24]. BDNF petni wiele funkcji zarowno w centralnym,
jak i obwodowym uktadzie nerwowym. Uwaza sig, ze wptywa
na szlak leptyna-melanokortyna, a tym samym odgrywa wazng
role w regulacji homeostazy energetycznej organizmu. U pa-
cientow z zespotem Pradera-Williego w poréwnaniu do grupy
kontrolnej zaobserwowano istotnie obnizone poziomy BDNF,
jednak do wysuniecia konkretnych wnioskéw potrzeba dal-
szych badan [25].

Kolejng interesujacg teorie przedstawiono na poczatku
2017 roku. Usuniecie u gryzoni genu SNORD116, zlokalizo-
wanego w regionie krytycznym dla zespotu Pradera-Williego,
skutkowato obnizong ekspresjg konwertazy prohormondéw
(PC1, ang. prohormone convertase 1), enzymu biorgcego
udziat w szlaku metabolicznym progreliny, proinsuliny i pro-
-GH-RH (ang. pro-growth hormone-releasing hormone) [26].
To zaburzenie mogtoby by¢ wyttumaczeniem dla wielu obja-
wow neuroendokrynnych charakterystycznych dla PWS, takich
jak hiperfagia, niedobdr hormonu wzrostu, uposledzony roz-
woj psychomotoryczny, hipoinsulinemia czy hipergrelinemia
[27,28]. Badania w tym kierunku z pewnoscig bedg kontynu-
owane i mozliwe, ze w najblizszych latach dowiemy sie wiecej
o0 mechanizmach molekularnych, ktére taczg genotyp z fenoty-
pem w przebiegu PWS [29].

Obnizona przemiana materii, spowodowana obnizong
ilodcig tkanki migsniowej w skiadzie masy ciata, uposledze-
nie psychoruchowe, a takze hiperfagia powodujg, ze dziecko
z PWS, pozbawione zewnetrznej kontroli i opieki wielodyscy-
plinarnego zespotu terapeutycznego, w krotkim czasie rozwija
skrajng otytos¢ [9]. U nieleczonych nastolatkow pojawiajg
sie zaburzenia gospodarki weglowodanowej, hiperlipidemia,
a w niedtugim czasie petny zespdt metaboliczny, ktory zwigk-
sza ryzyko przedwczesnego zgonu z powodu powiktan serco-
wo-naczyniowych [30].

Leczenie zespotu Pradera-Williego to kilka powigzanych
elementéw. Wszystkie sktadowe wspotdziatajg razem i tylko
petne, wielkokierunkowe leczenie daje nadzieje na osiggniecie
sukcesu terapeutycznego.

Jednym z elementdw terapii jest suplementacja hormonu
wzrostu (GH, ang. growth hormone). Leczenie GH jest klu-

czowe nie tylko w kontekscie osiggniecia wzrostu zblizonego
do prognozy rodzicielskiej, lecz takze wtasciwego przyrostu
tkanki migsniowej. Odpowiedni udzial miesni wplywa pozy-
tywnie na przemiang materii i zwieksza zapotrzebowanie na
energie. Promuje takze poprawny rozwoj psychomotoryczny,
utatwia wykonywanie codziennych czynnosci i angazowanie
sie w spontaniczng aktywnos¢ ruchowag [8]. W wielu krajach
istnieja specjalne programy terapeutyczne leczenia hormonem
wzrostu u dzieci z PWS.W Polsce o terapii rekombinowang
somatotroping u pacjentow z zespotem Pradera-Williego de-
cyduje Zespot Koordynacyjny ds. Stosowania Hormonu Wzro-
stu. Po spetnieniu odpowiednich kryteriow kwalifikacji pacjent
moze Korzystac z programu od 2 r.z., a od niedawna, przy bra-
ku przeciwwskazan, istnieje mozliwos¢ kontynuacji leczenia
hormonem wzrostu réwniez po ukonczeniu 18 r.z. [31].

Elementy terapii to takze intensywna rehabilitacja i leczenie
chorob wspdtistniejacych, odmiennych u kazdego pacjenta
(zaburzen psychicznych, wad wzroku, choréb ukfadu kostne-
go itd.) [9].

Ostatnim, kluczowym elementem leczenia, a zarazem te-
matem tego artykutu, jest odpowiednie postepowanie zywie-
niowe, ktdre powinno by¢ dostosowane do zmieniajgcych sie
potrzeb dziecka. Celem tego leczenia jest niedopuszczenie
do niedozywienia i stymulowanie zrownowazonego rozwoju
w pierwszych miesigcach zycia, a nastepnie zapobieganie
nadmiernemu przyrostowi masy ciata w latach kolejnych.

Postgpowanie zywieniowe w okresie
noworodkowym, niemowlgcym
i poniemowlecym

Najnowsze zalecenia dot. zywienia niemowlgt w Polsce
to stanowisko Polskiego Towarzystwa Gastroenterologii, He-
patologii i Zywienia Dzieci, opracowane przez ekspertéw na
podstawie opinii miedzynarodowych towarzystw naukowych,
tj. ESPGHAN (ang. European Society for Paediatric Gastroen-
terology Hepatology and Nutrition) oraz AAP (ang. American
Academy of Pediatrics) [32]. Podczas pierwszych 6 miesiecy
zycia jako gtowne zrodto skfadnikdw odzywczych rekomendu-
je sie karmienie piersig lub mieszanki mlekozastepcze, poda-
wane w standardowych ilosciach. Zywienie niemowlat z PWS
moze by¢ utrudnione, ale powinno odbywac sie zgodnie ze
schematami dla dzieci zdrowych [16]. W zwigzku z obnizo-
nym napieciem migsniowym, skapymi ruchami jezyka czy za-
burzonymi odruchami ssania i potykania mozna wspomagac
karmienie i rozwoj dziecka poprzez specjalnie dostosowane
butelki, smoczki, zakraplacze czy skoncentrowane formuty [9].
W skrajnej hipotonii, w przypadku catkowicie niewyksztatco-
nego odruchu ssania i potykania, zaleca sie zywienie poprzez
zgtebnik nosowo-zotadkowy, rzadziej gastrostomie [9,33].

Wprowadzanie pokarmow uzupetniajgcych nalezy rozpoczac
okofo 5-6 miesigca zycia w zaleznosci od zdolnosci przyjmowa-
nia pokarmow statych przez pacjenta. Cho¢ proces ten moze byc¢
opdzniony, zazwyczaj ok. 12 miesigca zycia niemowleta z PWS
jedza te same produkty, co ich zdrowi réwiesnicy [16].
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Strategia zywieniowa dla pacjentéw z zespotem Pradera-
-Williego do 2 r.z. polega na zdrowym, zbilansowanym zywieniu
wspierajgcym odpowiedni rozwdj psychomotoryczny i réwno-
czesnym niedopuszczaniu do rozwoju nadwagi. W tym czasie,
o ile zakres BMI jest w normie, nie ogranicza sie restrykcyjnie ka-
lorii ani zadnych makrosktadnikow [16]. Bywa, ze chcac uchro-
ni¢ dziecko przed nadmierng masg ciata w przysztosci, rodzice
niepotrzebnie ograniczajg podaz energii w okresie niemowle-
cym i nieSwiadomie pogtebiaja niedozywienie. Nalezy monito-
rowac rozwoj dziecka, a ilos¢ pokarmu dostosowywac w taki
Sposob, aby proporcja masa ciata-wzrost utrzymywata sie po-
miedzy 25-80 centylem [16]. Dla dzieci, ktore z réznych wzgle-
dow nie zostaly zakwalifikowane do terapii hormonem wzrostu,
opracowano specjalne siatki centylowe — osobno dla dzieci do
36 m.z [34] i dodatkowe dla wieku 3-18 lat [35]. U pacjentow
leczonych somatotroping celem oceny tempa wzrastania nalezy
uzywac siatek standardowych i kierowac sie prognoza rodziciel-
skg. W 2016 r. Butler i wsp. podjeli prébe utworzenia siatek cen-
tylowych dla dzieci z PWS leczonych hormonem wzrostu [36].

Preferencje smakowe oraz nawyki zywieniowe u dziecka
ksztattujg sie podczas pierwszych dwaoch lat zycia, dlatego pod-
czas tego waznego okresu nie nalezy wprowadzac¢ produktdw,
ktore docelowo nie pozostang w jadtospisie — stodkich przeka-
sek, produktow gestych energetycznie ani nagréd w formie je-
dzenia [16]. Dziecko nalezy karmi¢ roznorodnie, uwzgledniajgc
w diecie produkty ze wszystkich grup spozywczych, tj. warzy-
wa i owoce, produkty zbozowe, nabiaf, chude migso drobiowe,
ryby oraz roslinne alternatywy dla biatka zwierzecego [37].

Postepowanie zywieniowe w okresie
przedszkolnym i wczesnoszkolnym

Ok. 2 r.z. ryzyko rozwoju otytosci u dzieci z zespotem Pra-
dera-Williego istotnie sie zwieksza, a przyczyniajg sie do tego
postepujgca hiperfagia oraz utrzymujgca sie hipotonia, ktora
utrudnia zycie codzienne i angazowanie sie w spontaniczng
aktywnos¢ ruchowg [15].

Postepowanie u dzieci z zespotem Pradera-Williego w wie-
ku wczesnoszkolnym polega na intensywnej rehabilitacji pro-
mujgcej zwiekszenie aktywnosci fizycznej, kontynuowaniu tera-
pii hormonem wzrostu, a takze stosowaniu odpowiednie] diety
niedopuszczajgcej do rozwoju nadmiernej masy ciata. Zacho-
wanie prawidtowej masy ciata u dzieci z PWS jest mozliwe,
wymaga jednak od rodzicow szczegodlnej uwagi poswiecone;
kontrolowaniu $rodowiska dziecka, a takze jego zachowania,
diety i aktywnosci fizycznej [37].

Pierwszym waznym krokiem jest ograniczenie dostepu do
jedzenia. Konieczne w wielu przypadkach moze okazac sie nie
tylko zamykanie na klucz lodéwki czy szafek kuchennych [9],
lecz takze ochrona przed produktami teoretycznie niejadalny-
mi ($mieci, rosliny ozdobne itd.) [38].

Wielu rodzicow musi takze rozwing¢ strategie radzenia
sobie z cigglymi prosbami o jedzenie. Pomocne w tym wy-
padku jest ustalenie codziennego planu opisujgcego wszelkie
czynnosci: pory i objetosci positkdw, aktywnosc¢ fizycznag czy
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czas na odpoczynek. Dodatkowo wszystkie osoby, ktdre majg
stycznosc¢ z dzieckiem — opiekunki, dziadkowie czy pracownicy
placéwek oswiaty — muszg zosta¢ poinstruowane, jak istotne
jest stosowanie sie do zalecen rodzicow i zespotu terapeutycz-
nego. Jest to niezwykle wazne, aby opiekunowie dzieci z PWS
zrozumieli, ze pacjenci nieustannie wymagajg zewnetrzne;
kontroli przyjmowanych pokarmow i nie sg w stanie wyksztafcic¢
jej nawet przez lata terapii [9,13].

Postepowanie zywieniowe polega na niedopuszczaniu do
rozwiniecia sie nadmiernej masy ciata poprzez stosowanie
diety ubogoenergetycznej [16]. Celem leczenia jest nie tylko
utrzymanie odpowiedniej masy ciata, ale takze wraz z innymi
elementami terapii dgzenie do poprawy proporcji sktadu masy
ciata — zredukowania tkanki ttuszczowej na rzecz bezttuszczo-
wej masy ciata [16].

Niewielka ilos¢ badan [39,40]dostarcza nam informaciji
0 zapotrzebowaniu kaloryczny mu dzieci z PWS. Wedtug au-
torow [9] dzieci z zespotem Pradera-Williego majg o 20-50%
obnizone zapotrzebowanie dobowe na kalorie w poroéwnaniu
do ich zdrowych rowiesnikow o podobnej masie ciafa. Potrze-
by energetyczne u dzieci z PWS moga sie roznic w zalezno-
$ci od rodzaju terapii i aktywnosci fizycznej. Wedtug publikacii
PWSA (ang. Prader-Willi Syndrome Association) zréwnowazony
rozwdj i utrzymanie masy ciata zaobserwowano na poziomie
8-14 kcal/cm wysokosci ciata dziennie (srednio ok. 10 kcal/
cm/dobe) [41,42], a utrate masy ciata udokumentowano przy
przyjmowaniu ok. 7-9 kcal/cm wzrostu na dobe [42,43]. Nalezy
zwroci¢ uwage, ze wytyczne te sg szacunkowe i powinny by¢
traktowane indywidualnie, poniewaz przedstawiona ilo$¢ kalo-
rii moze by¢ zbyt duza dla dzieci szczegdlnie nieaktywnych,
a takze zbyt mata dla tych leczonych hormonem wzrostu.

Warto pamietac, ze dla czesci pacjentow z PWS potrzeba
jedzenia jest tak silna, ze zdarzajg sie przypadki spozycia ze-
psutego lub skazonego jedzenia, przedmiotéw niejadalnych,
a nawet substancji toksycznych. Chorzy z PWS pozostawieni
bez kontroli zagrozeni sg takze martwicg zotadka czy perfora-
cja przewodu pokarmowego w przebiegu napadu obzarstwa.
Jakikolwiek objaw bolu, dyskomfort ze strony przewodu pokar-
mowego, wymioty czy nietypowy brak apetytu, ktore w przebie-
gu PWS zdarzajg sig niezwykle rzadko, nalezy traktowac bar-
dzo powaznie i natychmiast skontaktowac sie z lekarzem [44].

Postepowanie zywieniowe w okresie
dojrzewania i dorostosci

W okresie dojrzewania i dorostosci ryzyko rozwoju nadmier-
nej masy ciata wcigz sie utrzymuje. Przyczyniajg sie do tego nie
tylko niesfabnace uczucie gtodu, lecz takze che¢ usamodzielnie-
nia sie i decydowania o wlasnym zyciu. Niestety pacjenci z PWS,
nawet dorosli, nie sg w stanie zarzadza¢ wtasnym zywieniem
pomimo lat terapii. Potrzebujg zewnetrznej kontroli, niezaleznie
od wieku czy masy ciata. W tym czasie procentujg zdrowe na-
wyki zywieniowe wprowadzane od najmfodszych lat, poniewaz
dzieki nim opiekunom fatwiej jest wyegzekwowac odpowiednie
zachowanie, a pacjentom realizowac¢ zatozenia diety [12].
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Zalecenia dla nastolatkéw i dorostych z PWS dotyczace
zapotrzebowania energetycznego nie zostaty doktadnie spre-
cyzowane, jednak uwaza sie, ze podaz kalorii powinno zapla-
nowac sie pomigdzy 1000-1200 kcal dla utrzymania aktualne;
masy ciata (w modyfikacji w zaleznosci od rodzaju terapii i ak-
tywnosci fizycznej) [13].

Nalezy jednak mie¢ na uwadze, ze dieta ubogoenerge-
tyczna, jaka jest dieta w PWS, moze zawiera¢ nieodpowied-
nig ilos¢ niektorych skfadnikow odzywczych.Cho¢ wybieranie
produktow ze wszystkich grup spozywczych pomoze opieku-
nom utwierdzi¢ sie w przekonaniu, ze dieta pacjenta jest zbi-
lansowana i petnowartosciowa, konsultacja ze specjalistg ds.
zywienia jest niezbedna. Niedozywienie jakosciowe najczescie;
wigze sie z witaminami rozpuszczalnymi w ttuszczach: A, D,
E i K, a takze mineratami: zelazem, cynkiem i wapniem. Do-
datkowo nalezy zwrdci¢ uwage na podaz niezbednych nie-
nasyconych kwasow ttuszczowych (NNKT), ktorych gfownym
zrodtem w diecie sg ttuste ryby morskie. Po ocenie spozycia
poszczegolnych makro — i mikrosktadnikow oraz identyfikacji
ewentualnych niedobordéw przez wykwalifikowanego pracowni-
ka medycznego nalezy rozwazy¢ modyfikacje diety lub wpro-
wadzenie suplementacii [36,45].

Jezeli u pacjenta z PWS doszto do rozwoju nadmierne;j
masy ciata, nalezy pamieta¢, ze redukcja masy ciata bedzie
utrudniona, ale nie jest niemozliwa. Leczenie nadmiernej masy
ciafa w przebiegu PWS opiera sie jednak wytgcznie na diecie,
poniewaz obecnie nie ma lekow, ktore mozna by bezpiecznie
wprowadzi¢ w tej grupie pacjentow. Wydaje sie réwniez, ze le-
czenie bariatryczne obarczone jest duzym ryzykiem i watpli-
wym efektem [46].

Zanim wprowadzi sie diete redukcyjng, nalezy zastanowic
sie, czy pacjent, o ile zostat wczesniej zakwalifikowany, bedzie
kontynuowat terapie hormonem wzrostu. Jednym z kryteriow wy-
taczenia z programu jest wzrost wielkosci wskaznika BMI w od-
niesieniu do norm populacyjnych przyjetych dla wieku i ptci o 2
odchylenia standardowe lub wiecej [31]. Zaprzestanie przyjmo-
wania rekombinowanego hormonu wzrostu ma wptyw na zapo-
trzebowanie kaloryczne, ktdre po zakonczeniu terapii moze ulec
obnizeniu. Ogdine zalecenia to 800-1000 kcal/dobe dla utraty
masy ciata (w modyfikacji dla kazdego pacjenta) [16]. Reko-
mendowana dieta ubogo energetyczna w PWS polega na pro-
wadzeniu zbilansowanej diety redukcyjnej z zachowaniem typo-
wych proporcji pomiedzy weglowodanami, biatkami i ttuszczami
w diecie (np. odpowiednio 60%, 15%, 25%). Produkty o niskim
indeksie glikemicznym (np. wolno wchtaniajgce sie weglowo-
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