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INTREBARE: Ce este PWS?

RASPUNS: PWS este un complex de anomalii
genetice care produc in mod caracteristic scaderea
tonusului muscular, statura micd, dezvoltare
sexuald incompletd, dizabilitdti  cognitive,
probleme comportamentale si starea cronicd de
foame care poate conduce la alimentatie excesiva
si la obezitate amenintdtoare de viata.

i: PWS este mostenit?

R: Cele mai multe cazuri de PWS sint atribuite
unor erori genetice spontane care se petrec la sau
in apropierea momentului conceptiei, din motive
necunoscute. intr-un procent foarte mic (2% sau
mai putin), o mutatie geneticd care nu afecteaza
parintele este transmisd copilului iar in aceste
familii poate fi afectat mai mult decit un copil. Dupa
nastere poate fi dobinditd o anomalie asemanatoare
cu PWS daca portiunea hipotalamica a creierului
este afectatd prin accident sau operatie.

I: Cit de frecvent este PWS?

R: Se estimeaza ca 1 la 12.000-15.000 de oameni
au PWS. Desi este consideratd o boald “rard”, PWS
este una dintre cele mai frecvente boli intilnite in
clinica genetica si reprezintd cea mai frecventa
cauza genetica de obezitate care a fost identificata.
PWS se intilneste la oameni din ambele sexe si la

toate rasele.

i: Cum se stabileste diagnosticul de PWS?

R: Suspiciunea de diagnostic apare pentru prima
oard clinic, apoi este confirmata prin teste sanghine
genetice speciale. Au fost publicate criteriile pentru
recunoasterea clinicd a PWS, la fel ca si ghidurile
testelor de laborator. (ASHG, 1996).

i: Ce se stie despre anomaliile genetice?

R: Se stie ca aparitia PWS se datoreaza lipsei mai
multor gene de pe unul dintre cei 2 cromozomi
15 ai individului — in mod normal cel provenit de
la tatd. In majoritatea cazurilor, existi o deletie
— genele critice se pierd uneori de pe cromozom
(deletie). In cele mai multe cazuri restante, intregul
cromozom al tatdlui lipseste si existd in loc 2
cromozomi de la mama (disomie uniparentald).
Genele critice paterne, apsente la bolnavii cu
PWS, au rol in reglarea apetitului. Aceasta este o
zona de cercetdri active 1n numeroase laboratoare
din intreaga lume, deoarece descifrarea acestui
defect poate fi deosebit de utila nu numai pentru
cei cu PWS dar si pentru intelegerea obezitdtii la
oamenii altfel normali.

i: Ce anume creeazi apetitul si problemele
obezititii in PWS?

R: Bolnavii cu PWS au un defect la nivelul
portiunii de creier denumitd hipotalamus, care
inregistreaza In mod normal senzatia de foame si
satietate. Deoarece problema nu este inca inteleasa
in Intregime, este evident cd oamenii cu acest
defect nu se simt niciodata satui; ei simt o nevoie
permanentd si incontrolabila de-a minca. Pentru a
complica aceastd problema, bolnavii cu PWS au
nevoie de mai putind mincare decit semenii lor
fara acest sindrom, deoarece organismele lor au
o musculaturd mai putin dezvoltata si au tendinta
de-a arde mai putine calorii.

i: Pofta de mincare exagerati insoteste PWS de
la nastere?

R: Nu. De fapt, nou-nascutii cu PWS primesc
adesea alimente suficiente din cauzd cd tonusul
lor muscular le scade forta de supt. Multi necesita
tehnici speciale de alimentatie sau alimentatie prin
gavaj timp de mai multe luni dupa nastere, pina
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cind se Imbunétateste controlul muscular. Uneori,
in cursul anilor urmatori, de obicei inainte de virsta
scolard, copiii cu PWS prezintd un interes intens
pentru alimente si pot creste rapid in greutate daca
nu li se restrictioneaza caloriile.

i: Medicamentele pentru slibit actioneaza in
problema apetitului in PWS?

R: Din nefericire, nici un supresor al apetitului nu
a actionat convingator la bolnavii cu PWS. Cei
mai multi necesitd o dietd cu extrem de putine
calorii de-a lungul vietilor lor si trebuie sa aiba
mediul adaptat in asa mod incit sd aiba un acces
foarte limitat la alimente. De exemplu, multe
familii trebuie sd-si Inchida bucatariile, camarile
de alimente sau frigiderele. Cei mai multi adulti
afectati isi pot controla cel mai bine greutatea in
grupuri de terapie specifice celor cu PWS, unde
acesul la alimente poate fi restrins fara a interfera
drepturile celor care nu necesitd asemenea
restrictii.

i: Ce fel de probleme de comportament au cei
cu PWS?

R: in plus fata de concentrarea lor involuntard
pe alimente, bolnavii cu PWS tind sa aiba un
comportament compulsiv-obsesiv nelegat de
mincare, asa cum sint gindurile si verbalizérile
repetitive, colectarea si  adunarea lucrurilo,
piscarea pielii pind la iritatie tegumentara si o
nevoie puternicd de rutind si predictibilitate.
Frustrarea sau modificérile planurilor pot declansa
usor o pierdere a controlului emotional la unii cu
PWS, de la lacrimi la crize de isterie sau agresiune
fizica. In timp ce unele medicamente psihotrope
pot ajuta unii bolnavi, strategiile esentiale pentru
minimalizarea dificultdtilor comportamentale sint
atent structurate de cétre cei din anturaj printr-o
canalizare pozitivda a controlului comportamental
s sustinere.

i: Este util diagnosticul precoce?
R: Deoarece nu existd profilaxie medicald sau

tratament, diagnosticul precoce al PWS ofera
parintilor timp de-a invata si a se pregdti de la

inceput pentru pentru provocarile care 1i asteapta
precum si de-a stabili obiceiuri de familie care
vor sustine dieta copilului lor si necesitdtile lor
de comportament. Cunoasterea cauzei intirzierii
dezvoltarii copilului lor poate facilita familiei
accesul la servicii de interventie precoce si la
identificarea zonelor de nevoi si riscuri specifice.
In plus, un diagnostic de PWS deschide usile
spre o retea de informatii §i sustinere din partea
profesionistilor si a altor familii care se confrunta
cu sindromul.

I: Ce le rezervi viitorul celor cu PWS?

R: Cu ajutor, bolnavii cu PWS pot astepta sa
ajungd la multe din lucrurile pe care cei normali
le fac - studii complete, ajungerea in afara zonei
lor de interes, devenirea de muncitori productivi in
conditii potrivite, chiar si viata in afara mediului
familial. Totusi, ei au nevoie de un sprijin mare
din partea familiilor si a scolii, a furnizorilor de
servicii la domiciliu pentru a atinge aceste scopuri
si a evita obezitatea precum si consecintele privind
sandtatea. Chiar si aceia cu Q.I. in limite normale
aunevoie de o supraveghere pe termen lung a dietei
si o protectie privind accesul la alimente. Desi in
trecut multi bolnavi cu PWS au avut diete in cursul
copildriei si a perioadei de adult tindr, prevenirea
obezitdtii poate face posibil ca aceia cu PWS sa
aibd o sperantd de viatd normald. Medicamentele
noi, incluzind drogurile psihotrope si hormonul de
crestere sintetic, au ameliorat deja calitatea vietii
pentru unii bolnavi cu PWS. Cercetérile in curs de
desfasurare oferd sperantd pentru noi descoperiri
care vor face posibil ca suferinzii de aceastd boala
neobignuitd sa trdiascd mai independent.
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