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STATISTICI:

Pe baza statisticilor din1995, s-a estimat ca unul
din 12.000 —15.000 de oameni se nasc cu acest
sindrom, care echivaleazia cu 17.000-22.000 in
SUA.! Dintre acestia, PWSA (USA) cunoaste
4.085 de persoane cu PWS in USA, care lasa
aproximativ 15.000 dintre aceia care au aceasta
boala fara diagnostic si/sau fara servicii de sprijin
in USA.

COPILUL/ADOLESCENTUL:

Problemele persoanelor nascute cu acest sindrom
sint serioase §i tragice.

Un copil cu acest sindrom trebuie sd se confrunte
cu o foame constanta si insatiabila. Aceatd foame
nu este sdturatd cu mincare.

Copilul va continua sa manince si sa caute mincare
indiferent decantitatea consumatd. Daca nu se
asigurd o interventie semnificativa, copilul va
deveni extrem de obez. Obezitatea extrema duce
la probleme de sanatate care pun viata in pericol si
la ridicol social.

Copilul se naste cu hipotonie (sldbiciune
musculard), care limiteaza capacitatea de a
participa la activitétile fizice normale.

La fel de semnificative sint si problemele
emotionale care apar, mai ales cind copilul ajunge
la adolscentd. Asemenea probleme, cum ar fi
crizele de furie si nervozitate, instradineaza copilul
de familie si de cei de seama lui.

In plus, copilul cu PWS are de obicei dificultati de
vorbire si de comunicare care tind s le accentueze
frustrarea si izolarea.

Ca rezultat al acestor factori, copilul cu PWS
devine frecvent obez, frustrat, instrainat de familie,
ridiculizat de prieteni si incapabil de-a participa la
activitatile scolare normale.

In mod esential ei devin izolati social.

Impactul asupra victimei este sever si, In ultima
instantd, periculos pentru viata.

Cele ce urmeaza sint mostre de afirmatii ale
victimelor sindromului:

* Un baiat de 8 ani a explicat: “Miinile mele
cautd in frigider iar eu incerc sa le opresc dar
nu reugesc.”’

* Un adolescent a scris: “Am o sumedenie de
intrebari sa-1 pun lui lisus. Dumnezeu a fdcut
deserturile? Este un pdcat sd pisti? (crustele
sau unghile). Uneori md rog lui lisus sa nu
mad ingras. Vreau sd fiu fericit. Nu vreau sd
fac lucruri rele. Md gindesc ca daca nu am o
prietend sau nu mad cdsdtoresc, md rog sa am
una in Rai.”

* Un tindr a scris: “Toti avem PWS. Simtim ca nu
sintem oameni. Oamenii au libertate. Noi nu
sintem oameni deoarece nu putem avea copii.
Daca nu sintem oameni — sintem extraterestri.
Dacd nu sintem oameni, unde anume ne
sint farfuriile zburdtoare?Viem sa mergem
acasd.”

* O mama a unui bdiat de 16 ani a spus ca fiul
ei a plins si i-a spus: “Mamad, de ce trebuie sd
trdiesc in felul acesta?”

NEAMURILE - Pentru neamuri, cdutatul in
frigider pentru un Kool-Aid sau oferitul unui
prinz dupd orele de scoala este un lux pentru
copiii vecinilor. Multi trebuie sa invete sa
sterpeleasca prinzurile, sd pazeasca mincarea, si
sd le spuna fratilor si surorilor daca au mincat.
O data cu cresterea, neamurile sint adesea jenate
sd invite prieteni acasd din cauza Inchizétorilor
de pe frigidere si dulapuri precum si din cauza
crizelor de nervi imprevizibile ale rudelor cu
PWS. Deoarece unii dintre copiii cu PWS traiesc
mult si parintii imbatrinesc, avem acum neamuri

bolnave.

1) PWS: Facts Regarding Prevalence Rates, Whitman 1997. PWS in a Swedish rural county: epidemiological aspects. Developmental Medicine and Child
Neurology, Akefeldt, Gilbert & Larsson (1991); A PWS in Norway: An epidemiologic & sociomedical study. In S. Cassidy, PWS & Other Chromosome

15q Deletion Disorders, Springer-Verlag. (1991)
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Cele ce urmeaza sint citeva exemple din probleme
communicate telefonic de rude:

* Fiicd de 13 ani cu PWS. Mama este ingrijorata de
baiatul ei de 16 ani. Isi doreste pentru el sa poatd
sa meargd la conferinta nationala pentru a-si intilni
rudele. Mama afirma: “trebuie sa aiba grija de ea
dupa orele de scoald. El este mai mult un gardian
decit un frate” .

* Sora are 350 pounds si14°10”. Traieste cu mama care
este bolnava intr-o faza terminala. Nu se asteapta ca
mama sa traiasca mai mult de citeva zile. Mama si-
a dedicat viata surorii ei. Sora nu stie ce va face cu
ea acum. Nu are un sprijin extern. Sora spune: “Mad
imbolndveste cd nu am stiut cd existd o organizatie
(PWSA) pind acum”.

* Sora cu PWS are 325 pounds si 5°1”. Ea este
imobilizata in scaunul cu rotile §i risca sa-si piarda
plasamentul. Parintii au decedat iar ei nu stiu ce sa
facd cu ea. Ea si sotul ei au incercat sa o tina la ei timp
de doi ani, dar nu au putut face fatd problemelor.

PARINTII - Daca parintii unui sugar sau a unui
copil mic sint destul de norocosi sd se punda un
diagnostic precoce, nu numai cd au problemele
si grijile nenumadratilor parinti care trebuie si se
adapteze la viata cu un copil cu multiple handicapuri
- dar trebuie, de asemenea, sd faca fatd povestior
parintilor cu copii mai mari cu acest sindrom.
Povestile de pe Internet — asa cum este aceea a fetei
de 360 Pounds care manincad gunoaie — vor rdmine
intipdrite in memoria lor. Ei privesc la sugarul lor
dragut, linistit, slabut si, initial, sint coplesiti de grija
si necaz. In cursul primului an, din cauza hipotoniei
musculare, in mod ironic parintii au probleme cu
alimentarea sugarului lor. Ei trebuie sa decida asupra
gavajului fata de tuburile NG sau G. Adesea sugarii
au nevoie de Oxigen. Copilul are nevoie de PT, OT
si logopedie.

Pentru parintii unui copil mai mare, supravietuirea
devine adesea numele jocului. Bucatariile sint
inchise si pazite cu vigilentd. Momentele mesei sint
o permanantd luptd, cind deserturile sint interzise
copiilor cu PWS si acestia privesc fix la tot ceea
ce parintii i rudele maninca, terminind masa cu
inevitabilul “Nu este drept...” si cu Inceputul crizei
de nervi. Asa cum spunea o mama plingind disperata,
“Ceea ce urdsc cu adevdrat este sa trebuiasca sa dorm
cu cartofii prdjiti sub pat”. Cu cit copiii supravietuiesc
mai mult, cu atit problemele devin mai complexe.

Ceea ce urmeazi sint citeva exemple dintre
numeroasele telefoane care sosesc zilnic la oficiul
PWSA (USA).

* Fiul are 300 pounds si 5” inaltime. Gamba a masurat

1) Today’s Health, 1976

aproximativ 27” iar acum este mult mai mare.
Au trebuit sa-i despice pantalonii pentru a-i putea
imbraca. Edemul este atit de accentuat incit grasimea
atirna peste glezne si nu-si mai poate incalta pantofii.
El vrea sa mearga la biserica si sa cinte in cor, dar
nu are nimic de imbracat. Parintii sint mai batrini si
se lupta sa aiba grija de el. Ei gint convinsi ca el va
muri intr-un an. Tatal a spus, “Incercam sa triim o
viata buni, dar trebuie si-l intreb pe Dumnezeu ,
De ce, De ce?”

* Fiul a avut 33 de ani, 300 Lbs si 5 picioare inaltime.
A murit 1n ianuarie. A fost in soc incercind sa inghita
un cartof intreg (a incercat sa-1 gateasca si l-a inghitit
intreg de teama sd nu fie prins). A trebuit sa fie extras
chlrurglcal $i 1 s-a aplicat respiratie 351stata tlmp de
4 zile inainte de-a muri. Tatal spune: “ne-a mincat
vietile. Ne-am petrecut viata incercind sd-l tinem
la distanti de mincare”. Tatal spune cd au cerut
sprijinul unui grup de terapie iar ei i-au raspuns cd
nu-si pot permite sau cd nu se potrlveste “Ne-am
luptat cu PWS toatd viata. Acum trebuie sa traim cu
vind pentru tot restul vietii”’

* Fiica de 20 de ani — mama a sunat pentru a-
mi multumi pentru ajutorul dat pentru a gasi un
plasament pentru fiica si pentru sprijinul meu. Ea a
spus, dacd nu ar fi fost plasamentul “Sint sigura ca
acum ar fi avut loc o crimd sau o sinucidere”.

* Fiude 8 ani, 125 Lbs. Fiul tocmai a fost diagnosticat.
Ea are numeroase probleme cu apetitul insatiabil.
Sotul ei in virstd de 40 de ani a murit cu 6 luni in
urma. Ea mai are doi copii, cu virste de 12 si 14 ani.
Miine ar fi fost cea de-a 18-a aniversare a casatoriei.
Ea sufera de inima si a facut 13 operatii. A avut
reumatism articular acut si are artritd reumatoida.
Are foarte putini bani. Incearca sa pliteasca autopsia
si serviciul funerar.

* Baiat de 10 ani si 240 Lbs. A telefonat consilierul
scolar. Mama este acuzata de abuz asupra copilului
(din cauza greutatii copilului). El furd alimente.
Mama nu vrea sd vorbeascd despre problemele ei cu
nimeni.

* Nepoata, de 18 ani, 284 Lbs. Mama a murit intr-
un accident de masina atunci cind fata avea 1 luna.
Bunica este in scaunul cu rotile. Are diabet si artrita.
Bunicul a avut infarct in februarie. Fata nu a fost
diagnosticatd pina la virsta de 12 ani. Ea a fost
molestatd de 2 ori — la virsta de 13 si 16 ani. Tatal nu
se implica. Greutatea si comportamentul sint in afara
controlului. Bunica nu stie ce va face cu ea.

* Fiica, 24 ani, are 180 Lbs dar a avut 250. Fiica
nu a fost diagnosticatd pina la virsta de 18 ani.
Fiica sustine cd un barbat din grupul de terapie a
molestat-o. A fost eliminatd $i acum este acasa.
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Sotul i-a murit. Mama are 64 de ani si este singura
in fata problemelor. Vrea sd stie cum sa faca lacate.
A chemat un fierar sa-i puna un lacat pe frigider, dar
a gdurit teava de Freon si a stricat frigiderul. Mama
a sunat din nou in cursul dupa-amiezii. Fiica ei l-a
zgiriat pe al doilea om care incerca sa puna lacate pe
frigider si pe congelator.

* Fiicd de 29 de ani, 500 Lbs. Nu a fost diagnosticata
niciodata. Prezinta simptomele clasice. Ei au incercat
chiar si operatia de micsorare a stomacului dar nu a
fost de nici un folos. Mama a viazut Leeza Show si
a plins de usurare si recunostintd ca a aflat numele
suferintei fiicei ei.

* Fiu vitreg, 21 de ani, peste 400 Lbs. A intrat Tn coma
diabetica. A plecat cu bicicleta la un McDonalds.
Atunci cind au incercat sa-1 opreasca din mincat el
a facut lucruri ca, de exemplu, sa-si rada parul din
cap. El i-a vizitat timp de o sdaptamina si nu au dormit
deloc. S-au temut ca va fugi si va fura mincare.

* Fiu, 16 ani, 320 Lbs. Tocmai a fost diagnosticat
oficial cu PWS. Ascunde mincare peste tot ca, de
exemplu, sub perna. A devenit agresiv cu ea. A luat
un cutit i a Tncercat sd se raneascd. Este jenat de
penisul sdu mic si de obezitate. Ceilalti rid de el si-1
aratd cu degetul. Nu are viata sociald. A plins si a
spus, “Mama, de ce sint asa? Nu vreau sd fiu asa.”

* Fiicd, 12 ani, 135 Lbs. Fiica a fost pusa in hol din
cauza nervozitdtii. A fost violatd — a fost gasitd in
padure de cétre politie. Mama spune ca nu poate da
in judecatd scoala. Mama s-a adresat serviciilor de
protectie a copilului deoarece a cerut invatatoarei sa
nu dea fetei lapte si bisuiti ci sa-i dea coca dietetica
ca inlocuitor pentru prinz. (O solicitare adecvatd).
Casatoria tensionata.

* Fiu, 25 de ani, 295 Lbs, a avut 436 Lbs. A furat un
pachet cu gogosi de 90 de centi, a fost arestat si este
judecat. A fost ingrozita de Leeza Show. Are nevoie
de pachetul de criza.

* Fiica, 15 ani. Cu 4 ani In urma, fiica ei a fost arsa
peste 25% din suprafata corporala deoareca la scoald
au crezut ca dacd 1i dau foc ea va sari i se va rogtogoli.
Ea s-a aprins deoarece ea a vrut sa faca asta. In timp
ce el faceau eforturi sa-i instaleze o perfuzie, toti,
inclusiv medicul, au izbucnit in lacrimi. Fiica tocmai
a spus “Cind este masa? ” Incd 11 mai fac grefe si are
probleme serioase din cauza scarpinatului.

* Fiica, 42 de ani, 165 Lbs si 5 picioare indltime. Are
probleme de comportament si cautd mincare. Mama
spune cd ea cautd mincare permanent si nu doarme
mai deloc.Tatdl a murit anul trecut. Mama are 60
de ani si are proprnle ei probleme de sanatate - am
intrebat-o cum se ingrijeste iar ea mi-a spus “De
fapt nu m-am ingrijit. Merg la psihiatru. Sint atit de
singurd.”

* Fiu 16 ani. Mama a telefonat de la un telefon
public. Fiul ei a fost internat la Terapie Intensiva
din cauza comportamentului nestatornic. Atunci
cind ea a incerca sa-1 opreasca sa manince (greutatea
ii amenintd viata) el devine agresiv injurind si
aruncind cu obiecte in ea. La spital i s-a spus ca daca
nu vine sd-1 duca acasda o vor acuza de abandonul
copilului.

* Fiica, 17 ani. Mama a fost acuzata de abuz dupa
ce fiica de a telefonat la 911 pentru ca a inchis-o
in pivnitd pentru a o impiedica sd iasa din nou pe
fereastra de la etajul al doilea 1n toiul noptii. Ultima
datd, ea a iesit la 4:30 dimineata si a furat mincare.
Tatal ei a murit. Mama lupta singura cu problemele.

* Fiicd, adolescenta. Mama a scris pentru a spune
despre cit de recunoscatoare este cd a primit o
sponsorizare pentru conferinta. Ele nu au mai stat la
hotel pina acum Ea spune “Este ceva de care ne vom
reaminti §i vom aprecia peste ani.” Ea a povestit un
incident care s-a petrecut in scoald atunci cind fiica
ei cu PWS s-a comportat necorespunzator si a strigat
foarte tare. Dupa aceea, cind au discutat, fiica a
spus: “Ce-ai face cind toatd lumea are gogosi §i
apoi iti dau o portocald stricatd §i se asteaptdsa fii
recunoscdtor? ”’

* Fiica, 3 luni. Cu o ora in urma tocmai au aflat ca are
PWS. Au accesat Internetul si au citit multe despre
PWS ceea ce i-a devastat. Tatal are o gramada de
intrebari. Mama era inlacrimata. Ea a spus “Vreau ca
ea sd fie perfectd.”

* Fiu, 11 ani. Mama tocmai a citit Indianapolis Star
si si-a dat seama ca fiul “se potriveste cu descrierea
PWS ca o manusa”. Ea a plins de usurare ca a gasit
un raspuns care explica de ce fiul ei are ce are. Ea a
spus: “Am trdit in lad 11 ani.” In acea dimineata 1-a
gasit agezat, tinind Tn miini o cutie de inghetata de
5 pounds goald. El méaninca cutii intregi cu biscuiti,
amestecati cu apd. Ea a incercat sa inchida alimentele
dar el a rupt toate lacatele. Se scarpina si se pisca atit
de mult incit de la scoald i-au telefonat si i-au spus
sa-1 ia acasa. El are toate trasaturile caracteristice ale
PWS.

* Fiu, 8 ani. Mama plinge incet la telefon si spune
“Am nevoie de ajutor”. El se trezeste 1n toiul noptii si
cauta mincare. Crizele nervoase devin mai frecvente
si prezinta tot mai multe semne de comportament
obsesiv-compulsiv. Invatitoarea lui a telefonat in
cursul serii trecute §i a spus ca nu mai poate si-i
predea in continuare. Mama a spus: “Trebuie sd fie
supravegheat in fiecare clipa”. Ei au o ferma iar ea
are o slujba cu norma intreaga dar nu stie cum sa-si
continuie munca. Astazi el a inchis unii dintre pui
intr-un container impermeabil iar puii au murit. Ea
a spus atunci cind i-a gasit: “"M-am asezat si m-am
distrat”.
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IMPACTUL MEDICAL AL SINDROMULUI
“Pe viata si amenintdtor de viata” sint cuvintele
care ii lovesc in fatd pe parinti atunci cind afld de
diagnosticul de PWS. Ca sugar, problemele medicale
sint total diferite de cele din faza a doua. Din cauza
tonusului muscular scazut, alimentatia sugarului
devine o preocupare permanentd. Parintii afla
despre alimentatia prin gavaj, tuburile G, tuburile
NG etc. De asemenea, problemele respiratorii devin
ingrijordtoare i necesitd o muncd suplimentard
pentru a putea oferi numeroasele tratamente care
fac diferenta privind calitatea vietii. In mod curent,
tratamentul cu GH este aratat parintilor, dindu-le
sperantd ca vor avea o calitate mai bund a vietii
decit cd va rezolva problema greutdtii — dar pretul
este prohibitiv pentru cei mai multi dintre parlntl 51
nu este compensat de catre companule de asigurari.

Copilul mai mare trebuie sa facd fata tuturor
problemelor amenintitoare de viata legate de
obezitatea morbidd plus problemele specifice
PWS. Din cauza unui reflex slab de inghitire, multi
se ineaca pina la deces. Slaba reglare termica si
sensibilitatea scazuta la durere pot provoca moartea
prin infectii severe.

Ceea ce urmeaza sint exemple de telefoane
care au fost primite la oficiu privind impactul
medical al PWS:

* Fiu, 4 ani, 95 Lbs. Este intr-o unitate de terapie
intensiva, in pragul mortii. Obezitatea i-a provocat
insuficienta cardio-respiratorie.

* Mama si-a gasit fiica de 3 ani moartd. Autopsia a
aratat PWS. Moartea s-a datorat apneei obstructive
in timpul somnului si a ficatului infiltrat gras. Mama
se plinge si este nervoasa pe doctori pentru ca nu i-au
diagnosticat fetita mai devreme.

* Fiu, 15 ani, are o apnee de somn importanta atunci
cind se ingrasa. A avut crize convulsive atit de
severe incit a facut stop cardiac. Si-a mentinut ranile
deschise 6-7 ani din cauza scarpinatului.

* Un grup de terapie a pierdut 2 membri cu PWS in
ultimele doud luni. Un tindr s-a trezit in toiul noptii
si a mincat pind a murit.

* Tinar de 20 de ani moare subit in tabara. Personalul
taberei nu a fost antrenat suficient i nu a raspuns
la acuzele sale de durere si voma. Atunci cind un
consilier l-a gasit inconstient pe podeaua baii si
a fugit sd cheme asistenta, ea a spus ’spune-i ca
mincarea e gata imediat asa cd sa se ridice”. Pina
cind s-a telefonat dupa ambulanta, el a murit.

EXISTA SPERANTA?

Pentru parintii cop11u1u1 tindr este o epocd noua.
Cu un diagnostic precoce si cu mult sprijin, viata
promite un viitor mai luminos. El este cel mai bine

descris in cuvintele unei mame tinere: “pe viata
si amenintitor de viati.” Incd imi amintesc de
teroarea pe care am simtit-o in suflet atunci cind
am citit cele doua fraze care descriau diagnosticul
pe care tocmai il primisem pentru fiica noastra
doritd Erin. Sindromul Prader Willi. Cine oare
a auzit de Sindromul Prader Willi? Trebuie sa fie o
greseald. Sigur cé este slaba. Sigur ca doarme mult.
Nu, nu zimbeste mult. Apoi nici nu plinge mult. Dar
cum vor persista acestea toata viata si-1 vor ameninta
viata? Pot accepta “intirzierea dezvoltirii” si pot sa
trdiesc cu ea. Am avut de-a face cu Intirzierea si-am
avut parte de ea. Deci cind vor inceta sa-mi mai
vorbeascd de acest Prader Willi?

Teama, nervozitatea si neincrederea privind
stabilirea diagnosticului de Prader Willi imi sint
inca vii in minte la fel ca in ziua cind medicul ne-a
telefonat ca sa ne comunice rezultatele.

De-atunci s-au schimbat atit de multe, dar amintirea
acelei zile md va insoti vesnic. Parcurgerea
materialelor pe care mi le-a dat doctorul a fost cel
mai greu lucru pe care l-am trait vreodata. Tabloul
in care era pictat viitorul lui Erin era atit de negru cit
numai ladul poate fi. Daca ei 1i erau harazite toate
aceste probleme, ce sens mai putea avea viata ei?
Din acele momente am petrecut nenumadrate ore
cautind problemele implicate in PWS si discutind
cu alti parinti — mai ales cu parintii copiilor mici.
Datorita diagnosticului si interventiei agresive
precoce, acum stiu ca pot astepta o viata diferitd
pentru Erin decit cea pe care mi-am imaginat-o
atunci cind am primit primele informatii despre
PWS. Cercetarea continud, putind face descoperm
medicale si comportamentale majore in cadrul PWS.
Ele nu anuleaza diagnosticul sau problemele cu care
se confruntd Erin dar, stiind ca anumite lucruri vor fi
o adevaratd provocare pentru ea, eu pot intocmi un
plan prin care sd le fac fata. Aceasta imi permite
sa fiu prevazitoare in loc de a fi reactiva si creste
mult sansele ca viata lui Erin si fie plina... atit de
sanatate cit si de fericire. Ea le merita.

Nu existd Indoiald ca PWS este o boala severa;
dar astazi exista atit de multe tratamente, care nu
existau chiar cu numai citiva ani inainte, incit nu
putem fi decit optimisti privind viitorul. Solicitindu-
va sprijinul, speram sa crestem calitatea optiunilor
terapeutice. Vrem sda va impartasim bucuriile si
durerea. Vrem sa-i ajutdm si pe altii si sa fim la rindul
nostru ajutati. Mai presus de toate vrem sa spunem
cd existd sperantd — multd, multa speranta. Povestile
noastre atesti cd acesta este doar inceputul.
Impreunid vom actiona pentru a gasi solutii asa
incit cindva pirintii sd nu triiasca groaza acestor
cuvinte, “pe viata si amenintitor de viata.”

Rachel Whitler Tugon (mama lui Evin Tugon).

Traducerea: Dr. Sorin Chisbora, medic primar pediatru
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