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SESTRINSKA SKRB ZA DIJETE S PRADER-WILLI
SINDROMOM

ANA KRTIC, PETRA VUKOJA, MARIJANA SANDOR, NIKOLINA MATAKOVIC*

Sindrom Prader-Willi (PWS) je rijedak genetski poremecaj uzrokovan nedostatkom
ekspresije ocevih gena kromosoma 15, u regiji 15q11.2-q13, a karakterizira ga niz klinickih
simptoma: hipotonija, teskoce hranjenja u novorodenackoj i dojenackoj dobi, razvojne i
intelektualne poteskoce, pretilost, hiperfagija i hormonski disbalans. Sindrom se prvi put
spominje 1956. godine, a opisali su ga svicarski znanstvenici Prader A., Willi H. i Labhart
A. Incidencija PWS-a je 1:10.000 do 1:30.000 zZivorodene djece, Sto cini oko 350.000 do
400.000 djece u svijetu. U Hrvatskoj postoji oko 50-ak osoba s PWS-om. Sestrinska skrb za
dijete s PWS-om zahtjeva individualan pristup koji ukljucuje skrb za somatski i emocionalni
status kao i edukaciju djeteta i obitelji. Medicinska sestra je cesto prvi kontakt obitelji s
zdravstvenim sustavom i stoga ima vaznu ulogu u edukaciji roditelja te pruzanju podrs-
ke u svakodnevnoj skrbi. Sestrinska skrb pocinje prepoznavanjem simptoma i planiranjem
individualizirane njege. Ucinkovitost sestrinske skrbi za dijete s ovim sindromom ovisi o
pravovremenom uocavanju promjena stanja djeteta te odgovarajucéim sestrinskim interven-
cijama. U ranoj dobi naglasava se vaznost provodenja fizikalne terapije zbog poboljsanja
misicnog tonusa i educira se roditelje o pravilnim nacinima hranjenja. Uz edukaciju, jedan
od vaznijih aspekata skrbi ukljucuje psiholoSku i socijalnu podrsku obitelji djece s PWS-om.
Vazno je primijeniti individualizirani plan prehrane koji sprjecava prekomjerni unos hra-
ne uz kontinuirano savjetovanje roditelja o zdravim prehrambenim navikama. U lijecenju
djece s PWS-om uvodi se hormon rasta koji potice rast, jaca misi¢nu snagu i smanjuje udio
masnog tkiva. Najveci ucinak je u prvih 12 mjeseci djetetova zivota. Kroz sveobuhvatan
pristup, sestrinska skrb pridonosi poboljsanju kvalitete Zivota djeteta s PWS-om, smanjenju
komplikacija i osnazZivanju obitelji da se nose s izazovima ovog sindroma. Djeca s PWS-om
Cesto imaju poteskoca s ucenjem i ponasanjem, Sto zahtjeva suradnju multidisciplinarnog
tima (logopeda, psihologa, fizijatra i nutricioniste) i roditelja. Kontinuirana edukacija se-
stara o specificnostima sindroma kljucna je za osiguranje i pruzanje kvalitetne sestrinske
skrbi. Sestrinska skrb za djecu sa PWS-om zahtjevna je, a edukacija o nasljednim bolestima
od velike je vaznosti.
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Sindrom je poznat po Sirokom spektru kli-
nickih simptoma, ukljucujuci hipotoniju,
teskocée hranjenja, razvojne i intelektualne
poteskoce, pretilost, hiperfagiju i hormon-
ski disbalans. PWS se prvi put spominje
1956. godine, relativno je rijedak, s preva-
lencijom od 1:10.000 do 1:30.000 zivoro-
dene djece. U Hrvatskoj je poznato oko 50
osoba s PWS-om. Zbog specifiénih potreba
ove djece, od izuzetne je vaznosti osigu-
rati pravovremenu, cjelovitu i kontinuiranu
zdravstvenu skrb.

Medicinske sestre dio su multi-
disciplinarnog tima koji skrbi za djecu s
PWS. Sestrinska skrb ukljucuje pracenje
somatskog statusa, prevenciju komplikaci-
ja, pruzanje emocionalne podrske i eduka-
ciju obitelji. Osim toga, medicinske sestre
djeluju i u smanjenju rizika od razvojnih i
socijalnih problema koji se javljaju uslijed
specificnih karakteristika sindroma, poput
problema s hranom i ponaSanjem. S obzi-
rom na izazove s kojima se roditelji i obi-
telj suoCavaju, sestrinska intervencija nije
samo orijentirana na fizicko zdravlje djete-
ta, nego 1 na podrsku obitelji kroz edukaci-
ju isavjetovanje.

RAZRADA

Definicija i karakteristike sindroma
Prader-Willi

Prader-Willi sindrom (PWS) je rije-
dak genetski poremecaj koji nastaje zbog
delecije ili disfunkcije odredenih gena na
kromosomu 15. Sindrom se odlikuje nizom
somatskih, intelektualnih i psihosocijalnih
karakteristika koje znacajno utjeCu na ra-
zvoj djeteta. Ovaj sindrom obi¢no nije na-
slijedan ve¢ se javlja sporadi¢no, §to znaci
da obitelj ne mora imati povijest sindroma
da bi se on pojavio kod djeteta.

Klasi¢ni simptomi PWS ukljucuju
hipotoniju (smanjeni tonus misic¢a) koja je
najizrazenija u novorodencadi, odgodeni
psihomotorni razvoj, intelektualne tesko-

¢e, hiperfagiju (prekomjerna zelja za hra-
nom), te razne endokrine disfunkcije, kao
Sto je niska razina hormona rasta i hipo-
gonadizam (smanjena funkcija spolnih Zzli-
jezda).

Etiologija i patofiziologija
sindroma

PWS je uzrokovan genetskom pro-
mjenom koja ukljucuje gubitak funkcio-
nalnog materijala s kromosoma 15 ocevog
porijekla. U veéini slucajeva, osoba s PWS
ima deleciju 15q11-q13 regije na kromoso-
mu 15, koja sadrzi klju¢ne gene ukljucene
u regulaciju apetita, energijske ravnoteze
i ponasSanja. Ova regija na kromosomu 15
nije aktivna ako je naslijedena od majke,
dok su geni naslijedeni od oca aktivni.
Kada dode do gubitka ili disfunkcije tih
gena na ocevoj kopiji, razvija se PWS.
Drugi oblik bolesti uzrokovan je tzv. uni-
parentalnom disomijom kod koje su oba
kromosoma 15 naslijedena od majke.

Zdravstveni problemi povezani s
Prader-Willi sindromom

Zdravstveni problemi koji su pove-
zani s PWS variraju od somatskih do psi-
holoskih, te ukljucuju:

e Hipotoniju - smanjeni tonus misica pri-
sutan je od rodenja, Sto moze otezati
hranjenje novorodencadi i razvoj mo-
torike.

e Prehrambene poteskoce - novoroden-
¢ad i1 dojencad imaju smanjen apetit
zbog hipotonije, a kako djeca rastu, ra-
zvija se hiperfagija (neutaziva zelja za
hranom), $to moze dovesti do ozbiljnih
problema s pretilos¢u. Ovi problemi
mogu biti i psiholoski, jer djeca nepre-
stano izrazavaju zelju za hranom, a ro-
ditelji moraju pazljivo upravljati njiho-
vom prehranom.
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e Intelektualne teSkoce - djeca s PWS
obi¢no imaju intelektualne teskoce, a
IQ moze varirati od lagane do umjere-
ne mentalne retardacije. lako se razvoj
usmene komunikacije obi¢no odvija
unutar normalnih okvira, djeca s PWS
mogu imati problema s uc¢enjem i pa-
Znjom.

e Endokrine disfunkcije - djeca s PWS
imaju niske razine hormona rasta, $to
uzrokuje sporiji rast i razvoj. Takoder,
prisutna je i funkcionalna sterilnost
zbog hipogonadizma.

Psihosocijalni aspekti

Osim fizic¢kih i intelektualnih po-
teskoca, djeca s PWS suocavaju se i s broj-
nim psihosocijalnim izazovima. Zbog svo-
jih karakteristi¢nih osobina, poput niskog
impulzivnog kontroliranja i stalne potrebe
za hranom, djeca s PWS mogu dozivjeti
socijalne izolacije i teSkoc¢e u skoli ili tije-
kom drustvenih aktivnosti. Dodatni pro-
blemi nastaju uslijed potpunog nepovjere-
nja prema svom okolisu, §to moze dovesti
do anksioznosti i depresije. Obitelj djeteta
se takoder suocava s velikim izazovima,
ukljucujuéi stalnu potrebu za nadzorom i
emocionalnu iscrpljenost.

SESTRINSKA SKRB

S obzirom na kompleksnost PWS-a,
medicinske sestre imaju brojne zadaée u
skrbi za djecu s ovim sindromom, od pra-
¢enja zdravlja djeteta, podrske obiteljima u
razumijevanju i upravljanju izazovima koji
nastaju, kao i koordinaciji skrbi s drugim
¢lanovima zdravstvenog tima. Sestrinske
intervencije moraju biti usmjerene na pre-
ventivne mjere za sprjecavanje pretilosti,
praéenje rasta i razvoja, te emocionalnu
podrsku obitelji i djetetu.

Medicinske sestre pruzaju sveo-
buhvatnu skrb djetetu s PWS-om, jer sin-
drom utjeCe na gotovo sve aspekte djete-

tova zdravlja, razvoja i ponasanja. Sestre
su obi¢no prvi kontakt roditelja i obitelji
djeteta sa sustavom, te pruzaju savjete, in-
formacije i emocionalnu podrsku. Mnoge
obitelji mogu biti zbunjene ili preplavljene
dijagnozom, pa je medicinska sestra ta koja
im pruza smjernice o tome kako najbolje
upravljati zivotom kada imas dijete s PWS-
om. Ovo ukljucuje savjete o prehrambenim
navikama, upravljanju ponasanjem, pravil-
nom postavljanju granica i poticanju razvo-
ja djeteta. Medicinske sestre takoder daju
emocionalnu podrsku obitelji, pruzajuci
im prostor za izrazavanje tjeskobe i briga,
dok im nude prakti¢ne savjete o tome kako
organizirati svakodnevni zivot u skladu s
potrebama djeteta. Takoder, vazan je nji-
hov rad u multidisciplinarnom timu koji
ukljucuju lijecnike, nutricioniste, psiholo-
ge i druge stru¢njake za koje je vazna koor-
dinacija i suradnja kako bi se dijete pratilo
na svim razinama razvoja.

Pracenje fizickog zdravlja
djeteta

Djeca s PWS-om imaju specifi¢ne
fizi¢ke izazove koje medicinske sestre mo-
raju pomno pratiti redovito kontrolirajuéi
tjelesnu masu i visinu djeteta. Hiperfagi-
ja, odnosno prekomjerna zelja za hranom,
moze brzo dovesti do pretilosti, $to poveca-
va rizik od niza drugih zdravstvenih pro-
blema, kao $to su dijabetes tipa 2, kardi-
ovaskularne bolesti i ortopedski problemi.
Medicinske sestre trebaju raditi s obitelji
kako bi pratili unos hrane i osigurali strogu
kontrolu prehrane, a ¢esto i pruziti podrsku
obiteljima kako bi implementirali odgova-
raju¢e prehrambene navike. Preporuca se
postavljanje strogo kontroliranih planova
prehrane, koji ukljucuju visoko-proteinsku
i nisku-kalori¢nu hranu, s posebnim nagla-
skom na smanjenje kalorijskog unosa, ali
i odrzavanje potrebne prehrambene ravno-
teze. Osim toga, fizicke aktivnosti trebaju
biti uskladene s djetetovim potrebama i
sposobnostima, jer fizicki razvoj moze biti

Zbornik radova za medicinske sestre 115



Ana Krti¢ i sur: Sestrinska skrb za dijete s Prader-Willi sindromom

usporen zbog hipotonije pa se mora osigu-
rati da dijete sudjeluje u aktivnostima koje
¢e mu pomoc¢i u razvoju snage i koordi-
nacije. Sestre mogu suradivati s fiziotera-
peutima kako bi razvile individualizirane
programe za fizicku aktivnost.

Pracenje endokrinih
funkcija

Djeca s PWS-om ¢esto imaju nisku
razinu hormona rasta, §to moze negativ-
no utjecati na njihov rast i fizicki razvoj.
Medicinske sestre prate redovite kontro-
le razine hormona rasta i prema naputku
lije¢nika apliciraju hormon rasta. Osim
toga, treba voditi racuna i o hormonskoj
terapiji za hipogonadizam, jer je doziranje
hormona estrogena ili testosterona ovisno
o vrijednostima hormona i o dobi i potre-
bama djeteta. To moze imati dugoro¢ne
fizi¢ke 1 emocionalne posljedice, pa sestre
Cesto timski skrbe za dijete s pedijatrijskim
endokrinolozima i drugim specijalistima.
Djelomi¢no hormonsko lijecenje od kljuc-
ne je vaznosti za razvoj sekundarnih spol-
nih karakteristika i pubertet, stoga sestre
moraju biti odgovorne za davanje tih tera-
pija u dogovorenim vremenskim okvirima.
lako nije precizno definirano optimalno
vrijeme pocetka, vazno je zapoceti lijece-
nje hormonom rasta §to je prije moguce,
idealno prije nego §to dode do razvoja pre-
komjerne tjelesne mase. Prije same primje-
ne terapije nuzno je temeljito procijeniti
zdravstveno stanje djeteta. Pozitivni ucinci
terapije znacajno poboljSavaju kvalitetu zi-
vota, manifestiraju¢i se kroz ubrzani rast,
poveéanu misi¢nu masu i smanjenje udje-
la tjelesne masti. Osim toga, terapija ima
povoljan utjecaj na lipidni profil, a prema
nekim istrazivanjima, moze doprinijeti i
kognitivnom i motorickom razvoju. Naj-
veéi ucinci primjene terapije javljaju se u
prvih 12 mjeseci djetetova Zivota.

Razvoj 1 odgoj djeteta

Medicinske sestre igraju vaznu
ulogu u poticanju razvoja djeteta s PWS-
om, posebno u ranim fazama zivota. Kako
djeca s PWS obi¢no imaju intelektualne
teskoce, vazna je suradnja s logopedom i
pedagogom kako bi se razvili individual-
ni planovi za stimulaciju razvoja govora,
motorike i socijalnih vjeStina. Medicinske
sestre mogu pruziti roditeljima savjete i
resurse koji im pomazu u implementaciji
terapija za poboljsanje tih aspekata, kao i u
pomaganju djetetu da postigne maksimal-
ne razvojne potencijale. Takoder, preporu-
¢uje se primjena strukturalnih i predvidlji-
vih rutina kako bi se djeca osjecala sigurno
i kontrolirano, jer to moze smanjiti razinu
anksioznosti i napetosti koja moze nastati
zbog nepredvidljivih situacija.

Edukacija i savjetovanje
roditelja

Jedna od vaznijih zada¢a medicin-
ske sestre je edukacija i savjetovanje ro-
ditelja. Djeca s PWS cesto imaju visoku
razinu anksioznosti, a roditelji se suoca-
vaju s teSkim emocionalnim izazovima jer
njihova djeca stalno traze hranu, a takoder
se mogu suociti s problemima u ponasanju,
poput agresije ili destruktivnog ponaSanja.
Medicinske sestre mogu pomoci rodite-
ljima u razumijevanju sindroma, strategi-
jama za upravljanje ponaSanjem djeteta i
osiguravanju emocionalne podrske. Tako-
der mogu educirati obitelj o preventivnim
mjerama, kao §to je kontrola unosa hrane i
potreba za postavljanjem granica. Takoder,
s obzirom na vaznost fizicke aktivnosti u
prevenciji pretilosti, sestre mogu pomoci u
planiranju sigurne i prikladne fizicke ak-
tivnosti za dijete, uz konzultacije s terape-
utima.
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Psihosocijalna podrska
obitelji i djetetu

S obzirom na prirodu PWS-a, gdje
djeca imaju specificne izazove u ponasa-
nju, sestre ¢esto trebaju pruziti i psihosoci-
jalnu podrsku. Ovo ukljucuje savjetovanje
obitelji o tome kako se nositi s emocional-
nim izazovima koji proizlaze iz skrbi za
dijete s posebnim potrebama. Uz to, sestre
informiraju roditelje o dostupnim mreza-
ma podrske, kao §to su drustvene sluzbe,
organizacije za podrsku obiteljima s dje-
com sa sindromima, te terapijske grupe,
savezi za rijetke bolesti. Psiholoska podrs-
ka djetetu bitna je osobito u pogledu soci-
jalizacije i emocionalnog razvoja, jer djeca
s PWS cesto pate zbog problema u drus-
tvenim interakcijama i imaju poteskoca u
kontroliranju impulzivnog ponasanja.

ZAKLJUCAK

U pruzanju skrbi djetetu s PWS,
medicinske sestre dio su multidisciplinar-
nog tima koji ukljucuje pedijatre, nutricio-
niste, psihologe, socijalne radnike i druge
specijaliste. Ovaj timski pristup omogu-
¢uje pruzanje najkvalitetnije skrbi, koja
pokriva sve aspekte djetetova zdravlja i ra-
zvoja. Sestre su ¢esto odgovorne za koordi-
naciju svih tih aktivnosti, ¢ime osiguravaju
kontinuitet skrbi i pravovremeno pruzanje
potrebne pomoci. Medicinska sestra u skr-
bi za dijete s PWS-om ima intervencije
vezane za osiguravanje pravilne prehrane,
pradenje rasta i razvoja djeteta i opcenito
zdravstveni nadzor te edukaciju roditelja i
pruzanje emocionalne podrske. U suradnji
s ¢lanovima multidisciplinarnog tima, me-
dicinske sestre doprinose poboljsanju kva-
litete zivota djeteta i njegove obitelji.

Sestrinska skrb za dijete s PWS-
om zahtijeva specificno znanje, vjestine i
visoku razinu posveéenosti. Medicinska

kvalitetu zivota djeteta. S obzirom na kom-
pleksnost ove nasljedne bolesti, edukacija
medicinskih sestara o svim specificnosti-
ma sindroma od esencijalne je vaznosti,
jer omogucuje pravovremeno prepozna-
vanje simptoma. Takoder, uspjesna skrb
podrazumijeva razvijene komunikacijske
vjestine, osobito u suradnji s roditeljima
koji Cesto trebaju psiholosku potporu. Me-
dicinska sestra pristupa roditeljima s em-
patijom, razumije njihove osjecaje te im
pruza potrebne informacije i emocionalnu
podrsku tijekom svih faza razvoja djeteta.
Kontinuirani profesionalni razvoj, dodatna
edukacija i stru¢na pomo¢ ne samo da una-
prijede kvalitetu zivota oboljelih, ve¢ omo-
gucuju sestrama da pruze najbolju mogucu
skrb i aktivno doprinose zdravlju djeteta s
PWS-om.
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Summary
NURSING CARE FOR A CHILD WITH PRADER-WILLI SYNDROME

Ana Krti¢, Petra Vukoja, Marijana Sandor; Nikolina Matakovié

Prader-Willi syndrome (PWS) is a rare genetic disorder caused by the lack of expre-
ssion of paternal genes on chromosome 15, in the region 15q11.2-q13, and is characterized
by a range of clinical symptoms: hypotonia, feeding difficulties in the neonatal and infantile
periods, developmental and intellectual impairments, obesity, hyperphagia, and hormonal
imbalance. The syndrome was first mentioned in 1956 and was described by the Swiss sci-
entists Prader A., Willi H., and Labhart A. The syndrome occurs in the population at a ratio
of 1:10,000 to 1:30,000 live births, which accounts for approximately 350,000 to 400,000
children worldwide. In Croatia, there are approximately 50 individuals with PWS. Nursing
care for a child with PWS requires an individualized approach that includes care for the
physical and emotional status, as well as education of the child and family. The nurse is
often the family’s first person of contact with the healthcare system and therefore plays
an important role in educating parents and providing support in daily care. Nursing care
begins with recognizing the symptoms and planning personalized care. The effectiveness
of nursing care for a child with this syndrome depends on the timely observation of chan-
ges in the child’s condition and appropriate nursing interventions. Early in life, particular
emphasis is placed on physical therapy to improve muscle tone and educating parents on
appropriate feeding techniques. In addition to education, one of the crucial aspects of care
includes providing psychological and social support to the families of children with PWS.
1t is vital to implement an individualized dietary plan that prevents excessive food intake,
along with continuous counselling of parents on healthy eating habits. In the treatment of
children with PWS, growth hormone is administered, which stimulates growth, increases
muscle strength and reduces the proportion of fat tissue. The greatest effect is in the first
12 months of a child’s life. Through a comprehensive approach, nursing care contributes
to the improvement of the quality of life for children with PWS, reduces complications, and
empowers the family to cope with the challenges of this syndrome. Children with PWS frequ-
ently experience learning and behavioral difficulties, which requires the collaboration of
a multidisciplinary team (speech therapist, psychologist, physiatrist, and nutritionist) and
parents. Ongoing education for nurses about the specificities of the syndrome is essential
for ensuring and providing quality nursing care. Nursing care for children with PWS is de-
manding, and education about hereditary diseases is of great importance.

Descriptors: PRADER-WILLI SYNDROME, PEDIATRIC NURSING CARE, HYPOTONIA, FAMILY
SUPPORT
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