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SUHRN

Vojtkova J, Székeova A, Durdikova A, Kralova T, Markocsy A, Dvorska D, Durdik P, Jeseiidk M. Kazuistika paci-
entky s Prader-Willi-like syndrémom s mikrodeléciou 6q16.1-16.3

Prader-Willi-like syndrém zahffia geneticky heterogénnu skupinu syndrémov s fenotypom ¢iastoéne podobnym
pacientom s Praderovym-Williho syndrémom. Ide najma o hypotonus, zaostavanie v psychomotorickom vyvoji,
niektoré endokrinopatie alebo ochorenia inych organovych systémov. Autori prezentujd kazuistiku dievéatka s dia-
gnostikovanou mikrodeléciou 6q16.1-16.3, ktora patri do skupiny Prader-Willi-like syndrémov. V klinickom obraze
dominoval globalny hypotonicky syndrém, psychomotorické zaostavanie a od veku 18 mesiacov postupné zvysova-
nie telesnej hmotnosti vzhladom k aktualnej telesnej vyske. Vo veku 4 rokov mala telesnd vysku 94,9 cm (-2,1 SD)
a v dvoch stimulaénych testoch bol potvrdeny deficit rastového horménu. Bola zacata lieéba rastovym horménom,
ktora je prospesna nielen z hladiska rastovych prirastkov, ale aj z hladiska formovania svalovej hmoty a zlepsenia
hrubej motoriky. Pacienti s Prader-Willi-like syndrémom vyZadujd multidisciplinarny pristup a sledovanie viacerymi
Specialistami podla konkrétnych klinickych symptémov.

KlGéové slova: Prader-Willi-like syndrém, hypotonus, psychomotorické zaostavanie, mikrodelécia 6q, deti, rastovy
hormén

SUMMARY

Vojtkova J, Székeova A, Durdikova A, Kralova T, Markocsy A, Dvorska D, Durdik P, Jeseiidk M. Case report of
a patient with Prader-Willi-like syndrome with 6q16.1-16.3 microdeletion

Prader-Willi-like syndrome includes a genetically heterogeneous group of syndromes with a phenotype partially
similar to patients with Prader-Willi syndrome. These include hypotonia, delayed psychomotor development, some
endocrinopathies or diseases of other organ systems. The authors present a case report of a girl diagnosed with
a 6q16.1-16.3 microdeletion, which belongs to the Prader-Willi-like syndrome group. The clinical picture was domi-
nated by global hypotonic syndrome, psychomotor retardation and, from the age of 18 months, a gradual increase
in body weight relative to the current body height. At the age of 4 years, her body height was 94.9 cm (-2.1SD) and
growth hormone deficiency was confirmed in two stimulation tests. Growth hormone therapy was initiated, which
is beneficial not only in terms of growth gains, but also in terms of muscle mass formation and improvement of gross
motor skills. Patients with Prader-Willi-like syndrome require a multidisciplinary approach and monitoring by several
specialists according to specific clinical symptoms.
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uvob

V pediatrickej praxi je pomerne zndmou diagnézou Prade-
rov-Williho syndrom (PWS), ktory je geneticky podmieneny
chybanim expresie paterndlne zdedenych génov na casti
chromozému 15q11-13 (nasledkom paternalnej delécie alebo
menej ¢asto maternalnej dizémie). V populacii sa vyskytu-
je s frekvenciou okolo 1:10 000 az 1:30 000 zZivonarodenych
deti. Klinicky sa prejavuje v prvych mesiacoch zivota hypo-
toniou, problémami s kimenim, psychomotorickym zaosta-
vanim a nezostipenymi testes u chlapcov.!?’. Po prvom ale-
bo druhom roku zivota v$ak klinicky dominuje hyperfagia
nasledkom poruchy hypotalamu s poruchou pocitu sytosti,
preto sa postupe vyvija obezita. Regulacia hmotnosti moze
byt zlozit4a, najma ak je sGéasne pritomny znizeny intelekt,
poruchy spravania (zachvaty hnevu) alebo nezdravy Zivotny
$tyl rodiny. Stéasne byvaja pritomné dysmorfné ¢rty (man-
dlovité o¢i, tenka horna pera, tizka tvar, brachydaktylia)
amézu byt pridruzené niektoré endokrinopatie (tyreopatie,
centralny hypokorticizmus, nizky vzrast). PWS patri medzi
syndrémy charakterizované dysregulaciou genomického
imprintingu. Genomicky imprinting je jednym z epigene-
tickych faktorov, ktoré ovplyviiuja génovu expresiu, pricom
vo vadsine pripadov génov je exprimovana (aktivna) iba ma-
ternalna alebo paternélna alela, zatial ¢o druha je utlmena
zvycajne mechanizmom metylacie.

V poslednych rokoch sa s rozvojom genetiky dostal
do popredia pojem Prader-Willi-like syndrém, ktory zaht-
na pacientov s podobnymi symptémami, ako st opisované
v ramci PWS (psychomotorické zaostavanie, hypotonus,
obezita, endokrinopatie). Geneticky vSak ide o velmi hetero-
génnu skupinu — doteraz boli opisané viaceré delécie alebo

duplikacie dlhych aj kratkych ramienok niektorych autozoé-
mov (delécia 1p36, 2p25, 19p, delécia alebo duplikacia 6q, 9q,
15q), duplikacia Xq, mutdcia MAGEL2 génu v 15q (syndrém
Schaafa-Yangovej) alebo porucha paternalnej expresie ¢asti
chromozému 14q32 (syndrém Templeovej).?® Klinicka mani-
festacia jednotlivych subtypov na zaklade rozdielnej geneti-
ky sa méze lisit, avSak vSetci pacienti maja niektoré sympto-
my napadne pripominajuce PWS (tab. 1). Korelacia medzi
genotypom a fenotypom zavisi aj od rozsahu génov, ktoré su
postihnuté deléciou alebo duplikaciou. Manazment tychto
pacientov zavisi od dominujtcich klinickych priznakov a vy-
zaduje multidisciplinarny pristup.®

KAZUISTIKA

Autori prezentuju kazuistiku diev¢atka narodeného z 2. fy-
ziologickej gravidity v 42. tyzdni sekciou pre kefalo-pel-
vicky nepomer. Pérodna hmotnost a dizka (4110g a 53cm)
boli v pasme eutrofie. Popérodna adaptacia bola primera-
na, Apgarovej skore 9/9/9, novorodenecky ikterus nemala
a vysledky skriningovych vysSetreni boli v norme. Doj¢ena
bola len niekolko dni pre hypolaktaciu matky, nasledne bolo
zactaté kfmenie umelou mlie¢nou formulou. Bezprostredne
po narodeni nemala Ziadne napadné dysmorfné érty, ktoré
by boli indikaciou pre genetické vySetrenie, av§ak v kontex-
te neskorsieho vyvoja pri detailnom pozorovani mala uz-
giu hornu peru, prediZené philtrum a $ir$i korei nosa. Vo
veku 2 mesiacov mala vdomacom prostredi apnoickt pauzu
s nutnostou laickej resuscitacie. V dalsom vyvoji mala spo-
maleny psychomotoricky vyvoj, hypotonus, dolichoceféaliu

Tab. 1: Rozdielna symptomatolégia Prader-Willi-like syndrémov podla jednotlivych genetickych pricin, upravené podla®?

1p36 2p25 6q 6q Syndrém Templeo- | Syndrém Schaafa- 15q
delécia delécia delécia duplikacia vej (porucha im- | -Yangovej (mutd- | distalna delécia
printingu 14q32) | cia MAGEL2, 15q)
Hypoténia 91% 47% 48% 100% 75-100% 82% 100%
Problémy s kimenim 33% 20% 31% 100% 70% 86% 50%
v neonatéalnom obdobi
Hyperfagia 64% 76% 42% 0% 11% 22% 67%
Nadhmotnost / obezita 55% 76% 81% 86% 25% 26% 75%
Psychomotorické 100% 100% 90% 71% 38% 82% 100%
zaostavanie
Oneskoreny vyvoj redi 91% 94% 63% 43% 70% 100% 75%
Nizky vzrast 36% 0% 13% 29% 88% 58% 50%
Hypogonadizmus 0% 20% 18% 29% 88% 58% 50%
Brachydaktylia 40% 43% 39% 14% 83% 57% 67%
O¢éné abnormality 82% 53% 53% 0% 0% 61% 33%
QOdlisné symptémy Krce, Kfce, Abnormality | Makrozémia SGA, centralna | Kontraktury kibov, Kfée
strabizmus | malformacie | lebky, skoli- predcasna puber- | defekt predsiefio-
CNS 6za, kfce ta, opakované vého septa, GER,
otitidy, prominujd- skoliéza
ce ¢elo, skoliéza

CNS — centrélny nervovy systém; GER — gastroezofagovy reflux; SGA — deti narodené malé na svoj gestaény vek
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Obr. 1: Dynamika vysky a indexu telesnej hmotnosti (BMI) pred zaéatim a po zaéati lie¢by rastovym horménom (zaciatok lie¢by rastovym

horménom znazorneny vertikalnou $ipkou)

a konvergentny strabizmus. V komplexnom neurologickom
vySetreni dominovala centrdlna tonusova a koordinac¢na
porucha (globalny axidlny hypotonicky syndrém s hyper-
tonusom dolnych koncatin), EEG vySetrenie bolo bez $pe-
cifickych grafoelementov, EMG vySetrenie bez znamok neu-
rogénnej alebo myogénnej 1ézie. VySetrenie MR mozgu bolo
bez patologického nalezu. Dieta bolo sledované rehabilitac-
nym lekarom pre centralnu tonusovt a koordinaént poru-
chu (vo veku 12 mesiacov bola kineziologicky disharmonic-
ky na trovni II. trimenonu) a pod dohladom fyzioterapeuta
s nim rodi¢ia pravidelne rehabilitovali. Kardiologicky bol
nalez hemodynamicky nevyznamného defektu predsienové-
ho septa a foramen ovale apertum. Sonograficky boli brusné
organy v norme, najdend len hrani¢na sirka dutého systé-
mu lavej obli¢ky. Za Géelom vylacenia spankovych poruch
dychania aj pre anamnesticky popisovany stav po apnoickej
udalosti s nutnostou laickej resuscitacie bolo realizované
standardné celono¢né polysomnografické (PSG) vySetrenie
v detskom spankovom laboratériu. Poruchy dychania via-
zané na spanok neboli potvrdené, priemerna saturacia krvi
kyslikom pocas spanku v norme, bez hypoventilacie pocas
spanku, mikroarchitektonika a efektivita spanku mierne
porusena.

Kompletné metabolické vySetrenie bolo bez nalezu $pe-
cifickej dedi¢nej metabolickej poruchy, hormonalny profil
a zakladné biochemické parametre boli opakovane v norme.
Klacovym vysetrenim bolo genetické vysetrenie, ktoré do-
kazalo normalny karyotyp 46, XX a potvrdilo mikrodeleény
syndrom 6q16.1 — 16.3 (delécia postihujuca 14 génov), ktory
predstavuje jednu z foriem Prader-Willi-like syndrému.

Pri pravidelnom sledovani dietata bolo zistené zaostava-
nie v rastovych prirastkoch priblizne od veku 18 mesiacov,
stcasne s tym sa postupne zvysoval index telesnej hmotnos-
ti (Body Mass Index, BMI) nad 90. percentil (obr. 1), pri¢om
hyperfagia nebola pritomna. Vo veku 4 rokov bola telesna
vyska pacientky 94,9 cm (-2,1SD), IGF-1bol v dolnom pasme
normy (58,2 pg/1, normalne hodnoty pre dany vek 48 — 288
ng/1). V dvoch stimula¢nych testoch (inzulinovy a glukago-
novy) bol potvrdeny deficit rastového horménu s maximal-
nou stimulovanou hodnotou 5,47 ng/ml, odpoved kortizolé-
miebolavnorme.Dievéatkobolo od veku4,5rokovnastavené
na liecbu rastovym horménom jedenkrat denne v davke
0,035 mg/kg/den s.c. Po zacati lie¢by rodi¢ia udavali zvy-
raznenie chrapania, preto bolo znovu realizované kontrolné
PSG vysetrenie. Z hladiska respiracie boli zachytené ojedi-
nele hypopnoické udalosti obstrukéného typu sprevadzané
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chrapanim, bez zavaznych desaturacii (s max. o 5%) asocio-
vané skor s prebtiddzacou reakciou. Priemerna saturacia krvi
kyslikom pocas spanku bola v norme. Obstrukéné spankové
apnoe bolo Tahkého stupnia (apnoe/hypopnoe index 4,1),
bez indikacie k neinvazivnej ventilacii a bez kontraindikacie
k lie¢be rastovym hormoénom. Podla aktualneho ORL vyset-
renia st adenoidné vegetacie mierne zvaésené (2. stupna),
ale operac¢né rieSenie zatial nie je indikované, odporu¢ent
ma lokalnu lie¢bu soInymi roztokmi. Vdaka lie¢be rastovym
horménom doslo k zlepSeniu rastu aj svalového tonusu, ras-
tové prirastky boli 9,3cm za 1 rok, vo veku 6 rokov bola jej
telesna vyska 113,5cm (-1,3SD) a IGF-1198,4 ng/1 (normalne
hodnoty pre dany vek 51 — 302 ng/1). V psychomotorickom
vyvoji pretrvava oneskorovanie vo vsetkych zlozkach (v hru-
bej motorike pretdc¢anie od 14 mesiacov, plazenie od 25
mesiacov, samostatny sed od 28 mesiacov, $tvornozkova-
nie a postavenie sa v priestore od 4 rokov, chodenie s opo-
rou od 6 rokov), samostatna chédza zatial nie je pritomna
(aktualny vek 6,5 rokov). Chodi do predskolského zariade-
nia, ktoré prispelo k rozvoju re¢i (prvé plnovyznamové slova
okolo 2. roku), aktualne spaja 2 — 3 slova do jednoduchych
viet. Pacientka zostava v sledovani detskym endokrinolé-
gom, neurolégom, rehabilitaénym lekarom a logopédom.

DISKUSIA

Prader-Willi-like syndrém zahfria skupinu ochoreni, ktoré
maju heterogénnu genetickt etiol6giu, ale spolo¢né feno-
typové prejavy, ktoré st v niektorych rysoch podobné pa-
cientom s PWS. Ide najmé o oneskoreny psychomotoricky
vyvoj, hypoténiu, obezitu, dysmorfné ¢rty alebo rézne en-
dokrinopatie (nizky vzrast, hypogonadizmus, dysfunkcie
centralnych hormoénov). Geneticky bolo doteraz opisanych
niekolko mikrodeleénych syndrémov,*® mutacia MAGEL2
génu (15q) — syndrom Schaafa-Yangovej™® alebo chybanie
paternalnej expresie génov na chromozéme 14q32 — syn-
drém Templeovej® (viz tab. 1). Postihnuté gény kéduju
proteiny, ktoré st dolezité pre adekvatny vyvoj mozgu a hy-
potalamu (napr. POU3F2, MAGEL2), pre regulaciu prijmu
potravy, pocitu hladu a sytosti (napr. SIMI, MCHR2) a s tym
suvisiacou regulaciu hmotnosti, dalej pre ovplyvnenie psy-
chomotorického vyvoja (napr. ASCC3), kognitivnych a beha-
vioralnych funkcii (napr. MAGEL2, POU3F2) (tab. 2).

Heterogenita skupiny pacientov s Prader Willi-like syn-
drémom je viditelna na jednotlivych podtypoch v ramci kon-
krétnej genetickej etiolégie. Napriklad jedinci so syndro-
mom Schaafa-Yangovej (mutacia MAGELZ2, 15q) na rozdiel
od PWS (porucha imprintingu 15q11-13) nemaji hyperfagiu,
avsak maju typické kontraktary konéatin a autizmus.™® Pre
pacientov so syndrémom Templeovej (porucha imprintingu
14q32) byva typicka intrauterinna rastova restrikcia, nizky
vzrast a jemnad facidlna dysmorfia (vysoké ¢elo, makrocefa-
lia) (obr. 2).%19 Rozdiely v klinickej manifestacii podla jed-
notlivych genetickych pri¢in st uvedené v tab. 1.

Nasa pacientka mala diagnostikovant mikrodeléciu v ob-
lasti 6q, pricom v literatare je s podobnou genetickou po-
ruchou opisanych niekolko desiatok jedincov.” Dominujice
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Praderov-Williho syndrém Schaafa-Yangovej syndrém

Facialna stigmatizacia Kontraktury
Hyperfagia Autizmus
Obezita

Problémy s kimenim
Hypotonus
Mentalna retardécia
Hypogonadizmus

Jemna faciélna dysmorfia
Hypermobilita kibov
Nadhmotnost
IUGR, SGA, nizky vzrast
Templeovej syndrém

Obr. 2: Spoloéné a odlisné symptémy Praderova-Williho syndré-
mu, Schaafa-Yangovej syndrému a Templeovej syndrému, upravené
podlal1)

IUGR - intrauterine growth restriction, intrauterinna rastova restrikcia, SGA — small
for gestational age, deti narodené malé na svoj gestacny vek

priznaky st oneskoreny vyvoj (90% pacientov), obezita
(81 %), poruchy reci (63 %), poruchy spravania (58 %), stra-
bizmus (53 %), hypotonus (49 %), abnormality lebky (napr.
brachycefalia, makrocefalia, mikrocefalia). U niektorych
pacientov méze byt pritomny nizky vzrast, nedostatok ras-
tového hormoénu, hypotyreéza, kryptorchizmus, skoliéza,
ktce, kardialne alebo renalne abnormality.

Diagnéza Prader-Willi-like syndrém nie je priamou indi-
kaciou na lie¢bu rastovym horménom (na rozdiel od PWS,
ktory je mozné lie¢it rastovym horménom od 6 mesiacov).®™
Nizky vzrast mo6ze byt pritomny asi u tretiny pacientov
s mikrodeléciou 6q, preto je vhodné u tychto pacientov re-
alizovat stimula¢né testy v diferencialnej diagnostike moz-
ného deficitu rastového horménu.(® Viacésina pacientov

Tab. 2: Funkcia vybranych génov, ktoré si postihnuté v ramci Prader-
-Willi-like syndrémov, upravené podlat-9)

Gén Funkcia

MAGEL2 (15q11.2) | Vyvoj hypotalamu, neuroendokrinna regulacia,

kognitivne a behavioralne funkcie mozgu

MKRN3 (15q11.2)
POU3F2 (6q16.1)
MCHR2 (6q16.2)

Regulécia zaciatku puberty

Vyvoj mozgu, kognitivne a behavioralne funkcie

Energeticky metabolizmus, regulacia prijmu
potravy

Regulacia hmotnosti, vyvoj neurénov hypotala-
mu, pocit sytosti

SIM1(6q16.3)

ASCC3 (6q16.3)
MEG3 (14932.2)
GNB1 (1p36.33)
MZT1L (2p25.3)

Kognitivne a behavioralne funkcie

Regulécia rastu

Regulacia vyvoja mozgu, kognitivnych funkcii

Regulacia kognitivnych a behavioralnych funkcii



s mikrodeléciou 6q sa rodi s normalnou pérodnou hmotnos-
tou, hypotrofia bola opisana len ojedinele u pacientov s roz-
siahlejSou deléciou viacerych lokusov. Terapia rastovym
hormoénom ma pozitivny vplyv nielen na rastové prirastky,
ale aj na distribticiu svalového a tukového tkaniva, na zlep-
genie svalového tonusu a tym aj hrubej motoriky.

Pacienti s PWS na lie¢be rastovym hormoénom by mali
mat realizované polysomnografické vySetrenie pred za-
¢iatkom lie¢by, po 3 mesiacoch lie¢by, po 2 — 3 rokoch lie¢-
by a dalej pri klinickych tazkostiach (chrapanie, zmeny
spravania, prirastok hmotnosti). Rastovy hormén méze
viest k hypertrofii adenotonzilarneho tkaniva a v pripa-
de nalezu zavazného obstrukéného spankového apnoe je
lie¢ba rastovym hormoénom u tychto pacientov prechodne
kontraindikovana. Po adekvatnej terapii (adenotonzilekto-
mia, nastavenie pacienta na noénu neinvazivnu ventilaciu
a iné) je nutné realizovat kontrolné PSG vySetrenie a v pri-
pade zlepseného ndlezu méze pacient pokradovat v terapii
rastovym horménom.™ V sti¢asnosti nie st jednoznaéné
odporucania v manazmente pacientov s Prader-Willi-like
syndromom, av$ak pre fenotypovi podobnost s PWS pova-
Zujeme za vhodné realizovat PSG vySetrenie do 6 mesia-
cov od zaciatku lie¢by rastovym hormoénom s naslednym
individualne zvolenym intervalom kontrol. Komplexny ma-
nazment pacientov s Prader-Willi-like syndrémom zahfna
multidisciplinarny pristup viacerymi $pecialistami a zavisi
od konkrétnej symptomatologie, ktora sa interindividual-
ne moze vyznamne lisit.

U casti pacientov moze byt pritomna obezita, pricom
pre pozitivne ovplyvnenie telesnej hmotnosti je nutna tzka
spolupraca s rodinou, nutri¢na edukacia uz od narodenia

LITERATURA

1. Cassidy SB, Schwartz S, Miller JL, Driscoll DJ. Prader-Willi syndrome. Ge-
net Med 2012; 14(1): 10-26.

2. Cheon CK. Genetics of Prader-Willi syndrome and Prader-Will-like syndro-
me. Ann Pediatr Endocrinol Metab 2016; 21(3): 126—135.

3. Juriaans AF, Kerkhof GF, Hokken-Koelega ACS. The spectrum of the Pra-
der-Willi-like pheno- and genotype: a review of the literature. Endocr Rev
2022; 43(1): 1-18.

4. Jacquin C, Landais E, Poirsier C, et al. 1p36 deletion syndrome: review and
mapping with further characterization of the phenotype, a new cohort of
86 patients. Am J Med Genet A 2023; 191(2): 445-458.

5. Sakaue TA, Obata Y, Fujishima Y, et al. A Japanese patient with a 2p25.3 ter-
minal deletion presented with early-onset obesity, intellectual disability and
diabetes mellitus: a case report. J Diabetes Investig 2022; 13(2): 391-396.

6. Rosenfeld JA, Amrom D, Andermann E, et al. Genotype-phenotype corre-
lation in interstitial 6q deletions: a report of 12 new cases. Neurogenetics
2012; 13(1): 31-47.

7. Fountain MD, Schaaf CP. Prader-Willi syndrome and Schaaf-Yang syndro-
me: neurodevelopmental diseases intersecting at the MAGEL2 gene. Dise-
ases 2016; 4(1): 2.

8. Schubert T, Schaaf CP. MAGEL2 (patho-)physiology and Schaaf-Yang syn-
drome. Dev Med Child Neurol 2025; 67(1): 35—48.

9. Juriaans AF, Kerkhof GF, Mahabier EF, et al. Temple syndrome: clinical fin-
dings, body composition and cognition in 15 patients. J Clin Med 2022 Oct
25; 11(21): 6289.

10. Ogawa T, Narusawa H, Nagasaki K, et al. Temple syndrome: comprehen-
sive clinical study in genetically confirmed 60 Japanese patients. J Clin Endo-
crinol Metab 2024; dgae883.

Ces-slov Pediat 2026; 81(1): 43—47

(event. pri stanoveni diagnozy), adekvatna pohybova akti-
vita, pripadne kognitivno-behavioralna terapia. Lie¢ba hy-
perfagie je predmetom viacerych studii zahfniajacich skor
pacientov s PWS ako s Prader-Willi-like syndrémom. Na-
priek tomu, Ze podla prvotnych informacii karbetocin (ana-
l6g oxytocinu) viedol k znizeniu hyperfagie a k zlepseniu
socialneho spravania,™ Urad pre kontrolu potravin a lieé¢iv
(Food and Drug Administration, FDA) v roku 2021 registra-
ciu lie¢iva zamietol, pretoze neboli naplnené primarne ciele
stadie. Predmetom $tadii zostavaju dalsie molekuly ovplyv-
nujuce oxytocinovy alebo melanokortinovy systém.(>1©
Buducnostou zostava génova terapia alebo epigeneticka re-
aktivacia neaktivnych génov.?

ZAVER

Prader-Willi-like syndrém ako pomerne nova diagnéza v pe-
diatrickej praxi vyZaduje multidisciplinairnu spolupracu
medzi detskym endokrinol6gom, neurol6gom, ortopédom,
pneumol6gom, somnolégom, kardiol6gom, logopédom, pri-
padne dalsimi $pecialistami. V sti¢asnosti nie je priamou
genetickou indikaciou na lie¢bu rastovym hormoénom, ke-
dze len u cCasti pacientov mo6zZe byt pritomny nizky vzrast.
V indikovanych pripadoch je realizované testovanie na moz-
ny deficit rastového horménu. Deti s Prader-Willi-like syn-
drémom a deficitom rastového horménu profituja z liecby
rastovym horménom nielen v zmysle adekvatnych rastovych
prirastkov, ale aj formovania svalovej hmoty a zlep$enia sva-
lového tonusu, ¢o prispieva k napredovaniu v psychomoto-
rickom vyvoji. |

11. Deal CL, Tony M, Héybye C, et al.; 2011 Growth Hormone in Prader-Willi
Syndrome Clinical Care Guidelines Workshop Participants. GrowthHormo-
ne Research Society workshop summary: consensus guidelines for recom-
binant human growth hormone therapy in Prader-Willi syndrome. J Clin
Endocrinol Metab 2013; 98(6): E1072-87.

12. Plachy L, Maratova K, Veseld K, et al. Soucasny pohled na diagnostiku
deficitu rdstového hormonu u déti a dospivajicich. Ces-slov Pediat 2023;
78(Suppl.3): 5-10.

13. Kodytkova A, Toni L, Plachy L, et al. Pubertalni rdst déti, které se naro-
dily malé na svij gestaéni vék (SGA), s malou vyskou v détstvi (SGA-SS).
Vysledky |é¢by ristovym hormonem z dat ¢eské narodni databaze REPAR.
Ces-slov Pediat 2023; 78(Suppl 3): 30-36.

14. Roof E, Deal CL, McCandless SE, et al. Intranasal carbetocin reduces hy-
perphagia, anxiousness, and distress in Prader-Willi syndrome: CARE-PWS
phase 3 trial. J Clin Endocrinol Metab 2023; 108(7): 1696—1708.

15. Diene G, Angulo M, Hale PM, et al. Liraglutide for weight management
in children and adolescents with Prader-Willi syndrome and obesity. J Clin
Endocrinol Metab 2022; 108(1): 4—12.

16. Miller JL, Lacroix A, Bird LM, et al. The efficacy, safety, and pharmacology
of a ghrelin o-acyltransferase inhibitor for the treatment of Prader-Willi
syndrome. J Clin Endocrinol Metab 2022; 107(6): e2373-e2380.

17. Wang SE, Xiong Y, Jang MA, et al. Newly developed oral bioavailable
EHMT2 inhibitor as a potential epigenetic therapy for Prader-Willi syndro-
me. Mol Ther 2024; 32(8): 2662—2675.

47



