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PRADER-WILLI SZINDROMA

A Prader-Willi szindréma (PWS) egy komplex, az idegrendszert és a
viselkedést is érint6 genetikai rendellenesség, aminek hatterében a
15. kromoszéma rendellenessége all. N6k és férfiak kozott egyenl6
aranyban fordul el6 és minden etnikai csoport egyforman érintett
ElSfordulasi gyakorisdga 1:12000 -15 000. Ujsziilottek kozotti
évenkeénti el6fordulds gyakorisaga ismeretlen.

A PWS jellemzéi a csokkent izomtdnus, az alacsony termet
(névekedési hormon kezelés hianyaban) a tanulasi nehézségek, a
nemi fejl6dés zavarai, a viselkedési zavarok, valamint idiilt
éhségérzetet, ami a nagyon lelassult anyagcserével egyiitt falasi
rohamokhoz és életveszélyes elhizashoz vezethet.

A tlinetcsoport méhen belili csokkent magzatmozgdasok és alacsony
sziiletési suly jellemzik. A csecsemd&knél az etetési nehézségek és a
csokkent inzomtdnius kovetkeztében sulyfejlédési zavar all fenn. A
kisdedkorban fokozott sulygyarapodas lép fel, késébb pedig evési
rohamok, és kaldria megszoritas hidnyaban elhizds jelenik meg.. A
Prader-Willi Szindrémara jellemz6 legtobb orvosi probléma az
elhizashoz,csokkent izomtdnushoz és a hipotalamusz mdkodési
zavarahoz kapcsolddik

Néhany egyéb tényez6 is okozhat nehézséget,példaul az egyes
gyogyszerekre jelentkezd mellékhatasok,it, a magas fajdalomttiré
képesség, a gyomor-bélrendszeri és légzési problémak, a hanyas
hidnyat, az instabil testhGmérséklet. Mellékvese elégtelenség is
el6fordulhat

PWS-ben szenved betegekban rovid id6 alatt sulyos komplikaciok
alakulhatnak ki.



Siirg6sségi helyzetek Prader-Willi Szindrdmaban
Osszedllitottak:
Prader-Willi Szindrdma OrvosszakértGi

A kiadvdnyt a szerkeszt6k Janalee Heinemann-nak
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Misszio
Prader-Willi Syndrome Association (USA)
egy szervezet ahol csaladok és szakemberek dolgoznak
egyUtt, azért hogy noveljék a tudtossagot, tdmogatast
ajanljanak, oktatdst és partfogast biztositsanak, kutatast
tamogassanak hogy noveljék a Prader-Willi
Syndromaval érintettek életmin6ségét.
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ORVOSI VESZHELYZET

Rutin orvosi gyakorlatban illetve siirg6sség esetén
figyelembe veendd tényezdk

Prader-Willi szindréma esetén a kiil6b6z6 megbetegedések és
a halal f6 oka is a elhizds és az ehhez kapcsolédo szovédmények
A normalis testsulyra valé térekvés minimalisra csokkenti ezen
szovédméynek kialakuldsat.Léteznek azonban a testsulytdl
fliggetlen PWS-ra jellemz6 orvosiproblémak és viselkedés
zavarok.

A szakorvosok szdmadra lehet8ség van arra, hogy kapcsolatban
lépjenek az Egyesiilt Allamok beli PWS tarsasaggal
informacidszerzés vagy a megfelle6 szakért6 megtalalasa céljabol.
Az Up-to-date-n kivalé 6sszefoglalé talalhaté a szindromarol.

Centalis (k6zponti idegrendszeri eredet(i) mellékvesekéreg

elégtelenség PWS-ben
Bizonyos tanulmanyok igazoltdk PWS-ben a centralis mellék-
vesekéreg elégtelenség fennallasat, de vannak olyan vizsgdlatok,
amikben nem sikerlt szt kimutatni. Kortizol adasa, stressz
ddézisban, m(itétek utan vagy egyéb stressz szituacidkban
ajanlott. Lasd: http://www.pwsausa.org a mellékvesekéreg
elégtelenség fejezetben az orvosi meniipont alatt (Medical/
Adrenal Insufficiency).

Esések éstorések
A PWS-ben szenvedé egyéneknek jelentds toréseik lehetnek
egyszer( esésekbdl fakaddan. A rontgen vizsgalatot még
akkor is el kell végezni, ha nem panaszkodnak fajdalomra.
A napokig fennallé tartés fajdalom, duzzanat, az adott
testrész kimélése vagy besziikilt mozgasai indokolhatjak
rontgen elvégzését.



Falanksag (Tulzott étvagy)
A PWS-ben szenvedé személyek szamara allandé
felligyeletet kell biztositani az ételhez valé hozzajutas
megel6zésére. Kérhazi kdrnyezetben az Grizetlenil hagyott
étel megszerzése rohamos evéshez és halalt okozo
fuldoklashoz vezethet. Azoknal, akik a taplalékbevitel és a
diéta szigoru kontroll alatt tartdsaval normal testsulyuak, is
lehetséges, hogy elfogyasztjak az elérheté élelmet. A
kielégithetetlen éhségérzet kezelése jelenleg még nem
megoldott. A féktelen étvagy életveszélyes sulytobblet
eléréséhez vezethet, ami nagyon gyorsan még az alacsony
kaldriatartalmu diéta soran is kialakulhat.

Gydgyszermellékhatasok
A PWS-ben szenved§ betegek esetében a gydgyszerek
megszokott adagolasban is szokatlan reakcidkat
eredményezhetnek. Fokozott 6vatossag, koriltekintés
javasolt a gyogyszerek adagoldsaban, kiiléndsen a
nyugtatok esetében, amikor is elhizédé fokozott hatdsrdl
allnak rendelkezésre adatok. A PWS-es egyénekben
megviltozott lehet a gydgyszerek lebomlasa.

Csokkent fajdalomérzet
Gyakori jelenség, hogy a csdkkent fajdalomérzet, ami
fert6zések vagy sériilések jelenlétét fedheti el. A PWS-ben
szenvedG egyén szamara nehézséget jelenthet a fajdalom
lokalizalasa, maskor pedig csak akkor jeleznek fajdalmat,
amikor példaul mar nagyon sulyos fert6zés all fenn. A
sziil6k/gondoz6 éltal észlelt legkisebb viselkedésviéltozas
esetén is orvosi vizsgalatra lehet szlikség. A PWS-ben
szenved6 személy barmilyen fajdalomra vonatkozé
panaszat komolyan kell venni.



Bdrsériilések és Zuzodasok

A PWS-ben gyakran megfigyelhet6é bG6rcsipkedés
eredményeként nyilt sebek jelenhetnek meg. A PWS-
ben szenved6 egyének hajlamosak a zizdédasokra is.
Ezek a sériilések komoly, életveszélyes fert6zéseket
okozhatnak. A bércsipkedés csdkkentésére irdanyuld
segitség elérheté a http://www.pwsausa.org
honlapon az Orvosi meniipont alatt a Bércsipkedés
fejezetben

(Medical/Skin Picking).

A sebek és ziz6ddsok megjelenése tévesen a fizikai
bantalmazas gyanujahoz vezethet.

Nyelés és Fulladas

A PWS-el é16 személyeknek nagy valdszinliséggel
van nem diagnosztizalt nyelészavara , ami noveli az
étel okozta fulladas kockazatat. Emiatt a nyelési
folyamat esetiikben specialis figyelmet igényel. A
megszokott klinikai, dgymelletti vizsgalat nem
elegendd az esetleges zavarok feltardsara, ebben a
populécidban. Ok gyakran nem tudjak elmondani,
vajon kitisztultak-e a légutaik a nyelést kdvetben,
novelve ezzel a félrenyelés kockazatat. A fulladas
kovetkezhet be az érizetlen ételek gyors
habzsolasaval, ami az egyik jelentds halalozasi ok
PWS-ben.

Lasd: http://www.pwsausa.org valamint, a Orvosi
mendipont Fulladds/Nyelés fejezet (Medical/
Choking/Swallowing).



Testh6mérsékleti rendellenességek
Ismeretlen eredet magas 13z és a kih(ilés egyarant
el6fordul. A magas 13z el6fordulhat kisebb betegségek
és altatast sordn. Maskor a laz még sulyos fert6zések
jelenlétében sem jelentkezik. Minden PWS-el él6
személy esetében fokozott az enyhe kihdilés
kockazata, a csokkent hGérzet, a centralis
h&szabalyozas zavara, a megvaltozott itél6képesség,
és a dontésképtelenség. A sulyos foku kihilés, ami
életveszélyes lehet, ritkan fordul el6 a PWS-ben.
Lasd: http://www.pwsausa.org az Orvosi
menipontban a Testhhémérséklet fejezetben
(Medical/Temperature).

Sulyos gyomor-bélrendszeri vonatkozasok

Hanyas — A hanyasi képesség hianya
A héanyas ritkan fordul el a PWS-ben. A
hanytatdszerek hatastalanok lehetnek, és a
megismételt dézisok mérgezést okozhatnak. Ez a
tiinet kiilonos jelent6séggel bir a tulevés, a f6tlen,
romlott vagy mds mdédon egészségtelen ételek
fogyasztdsa miatt. A hdnyas megjelenése
életveszélyes, azonnali kezelést igényl6 allapot jele
lehet.



Vizmérgezés
Vizmérgezés bizonyos vizelet elvalasztast csokkentd
gyogyszerek hasznalatdval kapcsolatosan fordul eld, de
onmagdban kivalthatja a nagyfoku folyadékbevitel is.
A hasmenés elleni gyogyszerek sulyos vastagbél kitagulast,
elhalast és szakadast okozhatnak, ezért hasznalatukat
kerdilni kell.
Lasd: http://www.pwsausa.org az Orvosi
menUpontban a Vizmérgezés fejezetben (Medical/
Water Intoxication).

A légzérendszeri vonatkozasok

A PWS-el él6 egyének légzésének rendellenessége fokozott
kockazattal birnak. Gyakori a hypotdnia, a gyenge mellkasi
izomzat, a nyelési rendellenességek és az alvasi apnoé.
Barkinek, aki jelentésen horkol, életkorara valo tekintet
nélkil sziiksége van orvosi vizsgalatra, annak eldontésére,
hogy van-e sz(kiilet okozta alvas alatti |égzés kimaradasa.
A csecsemdkben gyakran kdzponti idegrendszeri eredet(i
alvas alatti légzéskimaradas (alvasi apnoe) fordul el§, ami
altalaban javul az id6 el6re haladtéval, de az 6 esetiikben is
el6fordulhat elzarddas miatti alvasi apnoé a gyenge
izomtdnus és egyéb tényez6k kdvetkeztében. A hipotdnia
csokkent aktivitashoz és alacsony aerob kapacitashoz is
vezethet. A csokkent légzés centralis eredetti is lehet.

A PWS-el él6 gyerekeknél gyakori problémaként meriil fel a
reflux és a félrenyelés (aspiracid). Fiatal gyerekeknél
krénikus légzéshavar hatterében is refluxot kell keresni.
Reflux gyakrabban alakul ki elhizas és sztikiilet okozta alvasi
apnoe esetén.



Ajanlasok az alvashoz kapcsolodo légzési
nehézségek diagnosztizalasara a Prader-Willi

Szindroma esetében
PWSA (USA) Klinikai Tandcsado Bizottsdg Konszenzus
Nyilatkozata (Clinical Advisory Board Consensus
Statement) - 12/2003
Az alvas alatt jelenkezd légzészavar régota ismert
Prader-Willi Szindrémaban .A problémakat gyakran
diagnosztizaljak alvasi apnoé-ként (szikilet okozat-
obstruktiv, kézpontiidegrendszeri —centralis vagy
kevert tipus) vagy oxigén hidannyal jaro elégtelen
légzésként. Az alvas mintazatban megfigyelt
rendellenességek szintén gyakoriak (nehéz elalvas,
gyakori megébredés, az alvas megkezdése utan
megndvekedett éberség). Bar az elGzetes tanulmanyok
azt mutatjak, hogy PWS-ben altalaban viszonylag enyhe
légzészavar fordul eld alvas sordn, ismert, hogy
bizonyos egyéneknél sulyos, el6re nem megjésolhato
kimenetel(l alvasi apnoé is felléphet.

Az alvas alatti |égzészavar kialakuldsanak kockazatat
noveli a fiatal kor, jelentGs izomgyengeség, sz(ik
légutak, sulyos elhizas, valamint a kordbbi kezelést
igénylG6 légzési problémakat (légzési elégtelenség, léguti
hyperreaktivitas, hipoxiaval jaré hipoventilacid). Miutan
néhany esetben fatalis |égzészavar Iépett fel novekedési
hormon kezelésben részesiilt PWS-sel él6 egyénben,
ezért vannak orvosok, akik a névekedési hormon
kezelést is a kockazatot novel§ faktorok kdzé soroljak.
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Az egyik (jelenleg még nem bizonyitott) lehet&ség az,
hogy a ndvekedési hormon a nyirokszovet
felszaporodasahoz vezet a légutakban, ami tovabb rontja
a mar létezd légzészavart (hipoventilacio vagy obstruktiv
alvasi apnoe). Ennek ellnére hangsulyozni kell, hogy
jelenleg nincs bizonyiték arra, hogy a névekedési hormon
okozza vagy rontja az alvas alatti légzészavart. Figyelembe
véve ezt az Uj megfigyelést, és a korabbi adatokat alvas
alatti égzészavar fokozott kockazatardl a PWSA (USA)
Klinikai Tanacsado Bizottsaga a kovetkez§ ajanlasokat
fogalmazza meg:

1. Alvasvizsgalat vagy poliszomnograf: oxigén
szaturacié mérés, széndioxid meghatarozas a
légzészavar, a felsé léguti szlikllet és a centralis
apnoe megitélésére javasolt minden beteg esetében.
Tanulmdnyoknak tartalmaznia kellene az alvasi
szakaszokat és azok megfelel§ szakértelemmel biré
szakemberek altali értékelését, a vizsgalt paciens
adott életszakaszaiban. Az alvasi fazisok elemzését
olyan szakembernek kell végeznie, aki kell§
tapasztalattal bir az adott korosztaly
alvasvizsgalatdnak értékelésében.

I2. Az alvasvizsgalatot siirget6 tényezdk:

e Komoly elhizottsag - az ideadlis testsuly 200%-4at
meghaladd suly.

o A kronikus léguti fert6zések vagy reaktiv léguti
betegség (asztma) a kérel6zményben.



¢ A horkolds, az alvasi apnoe és alvasbdl vald
gyakori felriadas el6forduldsa.

¢ A nagyfoku és fokozédd tendenciat mutatd
nappali dlmossag.

¢ Nagymdtétek elGtt, beleértve az orr-és
garatmandula eltdvolitast.

o Képalkotd vizsgalatok vagy fogdszati
beavatkozasok miatt sziikséged altatds el6tt.

e A novekedési hormon inditasa el6tt, illetve alatt.

Ismételt alvasvizsgalatok sziikségesek, ha fentiek
kozll barmelyik Uj tényez6ként jelenik meg, kiilon
jelent6ségl a hirtelen sulygyarapodas vagy a fizikai
terhelés toleranciadjanak romlasa. Ha a beteg mar
névekedési hormon kezelés alatt all, nem sziikséges
abbahagyni a novekedési hormon adasat, amig az
alvasvizsgalat eredméyne nem all rendelkezésre,
kivételt jelent, ha korabban nem tapasztalt stilyos
léguti tiinetek jelentek meg.

Az alvasvizsgélat alatt tapasztalt eltéréseket a
gondozd orvosnak és az alvaszavarok kezelésében
jartas pulmonoldgusnak kell értékelni, hogy
megfeled kezelési és gondozasi tervet allitsanak
ossze. Mindenképpen ajanlott, hogy a pulmonoldgiai
gondozast alvasi apnoe kezelésében jartas
tud6gyogyasz végezze.
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A testsuly csokkentésére vagy a megfeleld testsuly
megtartasdra iranyulo kaldriaszegény diéta mellett az
alabbiakra lehet még sziikség:

e oxigén kezelés

¢ Folyamatos pozitiv Iéguti nyomas (CPAP) vagy BiPAP

o Az oxigénkezelés dvatossagot igényel, mert egyes
esetekben a fendlld hipoxia a 1égzés egyetlen
serkentGje, ilyenkor az oxigén adasa rontja az éjszakai
|égzést.

o Egyes esetekben a CPAP vagy BiPAP |égzéstamogatds
elfogadtatasa specialis viselkedési foglalkozast
igényel.

o Akezelési el6irasok pontos betartasanak biztositasara
a viselkedést befolyasold gydgyszerekre lehet sziikség.

Ha azalvasvizsgalatrendellenességet mutat korosan
elhizott gyermek vagy felnétt (IBW >200%) esetében,
akkor elsédleges oknak a sulyt kell tekinteni éserre kell
iranyuljon akezelésis, kaldriaszegény diéta ésintenziv
mozgas bevezetésével. Sebészi beavatkozas helyett
minden esetben terapias torekvéseket kell megprobalini.
Ezzelkapcsolatos segédanyagok elérhet6k a gondozd
kézpontokban, ésanemzeti/nemzetkozi Prader-Willi
szUlGi csoportokban. A diétaval és amozgassal
kapcsolatos viselkedési problémak esetén célszer(i PWS-
benjartas szakembertis bevonnia kezelésbe.



Amennyiben egy légutakkal kapcsolatos mitét
szlikségessége meril fel, az operdld orvosnak és az
aneszteziolégusnak megfelel6 ismeretekkel kell
rendelkeznie a PWS-sel é16 betegek specialis mdtét
le6tti és utdni problémaival.

Légcs6metszés (tacheosztdmia) készitése, és
gondozasa kiilonos specialis problémat jelent PWS-
ben, ezért még extrém esetekben is kerulni kell. A
légcs6Gmetszés ezen nagyon elhizott betegekben nem
megoldas, hiszen a f6 oka a légzészavarnak a gyengiilt
légzés és nem a sz(ikllet. Azokban a PWS betegekben,
akikben légcs6metszés tortént gyakran figyeheté meg
az Onveszélyeztetés és a m(itéti teriilet megsértése.

Napjainkban nincs egyértelm( bizonyiték arra, hogy
PWS-ban ok-okozati 6sszefliggés van a novekedési
hormon kezelés és a |égzGszervi problémak kozott. A
novekedési hormonnak tobb kedvezd hatasat
igazoltdk PWS-ben, beleérte a légzérendszerre
gyakoroltat is. Az alvasvizsgalat kéros eredményei
esetén a kockazat és a haszon egylttes elemzésével
kell donteni a névekedési hormon kezelésrél. A csaldd
és a kezel6 orvos szdmara megnyugtato lehet, ha a
novekedési hormon kezelés el6tt és a kezelés
megkezdése utan 6-8 héttel torténik alvasvizsgalat
annak eldéntésére, hogy milyen valtozast okoz a
kezelés. A kezelés megkezdése utan 1 évvel is indokolt
lehet az alvasvizsgalat megismétlése.
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Novekedési Hormon Kezelés és a Prader-Willi
Szindroma

PWSA (USA) Klinikai Tanacsadé Bizottsag Konszenzus
Nyilatkozata (Clinical Advisory Board Consensus
Statement) - 6/2009

PWSA Nemzetkozi Konszenzus
Nyilatkozata(International Consensus Statement) 2013

Lasd: http://www.pwsausa. org az Orvosi menlpont
alatt a Névekedési Hormon fejezetben (Medical /
Growth Hormone).

PWS-re specifikus szempontok kérhazi
bennfekvés esetén

Véna - és légutbiztositas nehézségei

14

Az elhizas és a csokkent izomtdnus megneheziti a
vénabiztositast. Tovabbi nehézséget okozhat a
megnovekedett zsirmennyiség és a szokottnal kisebb
erek. A sz(ik légutak, a magasan ivelt szajpad és/vagy az
elhizas intubalasi problémat okozhat, ehhez jarul hozza,
hogy a nyal gyakran s(r({ és ragadds. Az ambuldnsan
végzett beavatkozasok és az altatas kiilonésen problémas
lehet. Mindenképpen kérhazi korilmények kellenek és
azonnal elérhetd kell legyen az Ujraéleszté felszerelés.
Megfontolandd, hogy minden ilyen beavatkozas m(itGben
torténjen. A felllletes anesztézidnal tobbet igényl6
beavatkozasok utan mindenképpen egy napos
megfigyelés javasolt.



Anesztézia
A PWS-el él6 egyénekben az altatdszerek megszokott adagjai
is szokatlan reakciokat valthatnak ki. Az éber szedacio (olyan
allapot, amikor a beteg relaxalt, nem érez fajdalmat, éber, de
beszélni nem tud, kisebb miitétek, fogdszati beavatkozasok
esetén elterjedt) ha nem megfelel6en monitorizéljak a beteg
allapotat sulyosabb problémakat okozhat, mint az altalanos
anesztézia légutbiztositassal. A légzés és az oxigén ellatas
folyamatos ellenérzése nagyon fontos minden ambulans
beavatkozas példaul fogaszati kezelés esetén.
Lasd: http://www.pwsausa.org az Orvosi menlipontban az
Erzéstelenités fejezetben (Medical/articles on Anesthesia).
¢ Anesthesia and Prader-Willi Syndrome: James Loker, M.D.,
Laurence Rosenfield, M.D.
¢ Anesthesia Concerns for Patients with PWS: Winthrop
University

Viselkedési problémak
Az egyének hajlamosak az érzelmi kitorésekre, maniakus-
megszallott viselkedésre, és pszihdzisra. A pszihotrop
gyogyszerek befolyasolhatjak az altatoszerek lebomlasat:
megrovidilt vagy elhizédd hatast eredméynezve.

Sziv problémak
Meglepé, de a szivkoszoruér betegség ritkabb a PWS-el
él6kben, mint a hasonldan elhizott egyéneknél. A
szivproblémak, mint jobb szivfél elégtelenség altaldban a
hipoventillacio kbvetkeztében alakulnak ki. Vizeny6 (6déma)
szivelégtelenség nélkil is megjelenhet, ez sulycsokkentéssel
és a gyaloglas fokozasaval csokkenthetd. A vizhajtok

altalaban nem kellGen hatékonyak az 6déma kezelésében.
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Elelmiszerkutaté viselkedés/Konyortelen éhség
Minden egészségligyi ellatds soran
nélkilozhetetlen, hogy kontrollalt legyen az
élelmiszerhez valé hozzajutas. Valakinek mindig a
beteggel kell lennie, csak igy biztosithatd, hogy ne
egyen folyamatosan. Az éhség miatti panasz nem
eredményezhet hozzaférést az ételekhez vagy a
ragcsalnivaldhoz. Amennyiben az egyén
kaloriacsokkentett diétan van, akkor ezt tudatni
kell a dietetikussal és a kdrhaz konyhajaval is.

Hipotalamusz miikodési zavar — Agyalapi mirigy
(hipofizis) elégtelenség
Pajzsmirigyalulm(ikodés — A centralis eredet(
pajzsmirigy alulm{kodés (TSH hidny) kockazata
20-30% és akar csak egy mitét el6tti rutin vérvétel
kapcsan kerilhet diagndzisra.

Novekedési Hormon hiany - Minden érintettet
novekedési hormon hianyosnak kell tekinteni
A hipotalamusz m(ikédés zavara all feltehet6en

szamos egyéb probléma
(h6émérsékletszabalyozast, éhségérzet, légzési
problémak, viselkedési zavarok) hatterében is.
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Hipotonia
Az izomgyengeség neheziti a kohogés
hatékonysagat, a légutak tisztitasat.

Altatoszerek
Az egyéneknek szélséséges reakcioi lehetnek az
altatészerekre. A lehet6 lekisebb adag haszndlata
javasolt a megfelel6 hatds eléréséhez. Sok esetben
figyelhetd meg késleltetett gyomoriiriilés, amit az
altatdszerek tovabb ronthatnak.

Elhizas
Az elhizast, mint tényez6t figyelembe kell venni az
obstruktiv (szlkulet okozta) apnoe, a pulmonalis
hypertonia (tlidGerekben tapasztalhaté magas vérnyomas),
a diabetesz és a jobb szivfél elégtelenség esetén.

Fajdalomérzet zavara
A megmagyarazhatatlan szapora szivverés és/vagy
légvétel a fajdalom egyetlen jele lehet. A egyéntdl
szokatlan viselkedés is fajdalomra utalhat. Ezek
valds utalasok. A PWS-el él6k masképp reagalnak a
fajdalomra, mint masok és igy bizonyos problémak
rejtve maradhatnak. Mivel a fajdalom nem mindig
jelentkezik a kiillonb6z6 problémak egyéb tlineteit
kell figyelni.
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Tiidéembalia
PWS-ben fokozott a tid6embdlia kockdzata. Minden
elhizott egyénben javasolt a trombdzis profilaxis, és
kerilni kell a hosszu agyban fekvést.

Pszichazis
PWS-ben fokozott a pszichdzis kialakuldsanak
kockdzata, kivalto tényez6ként szerepet jatszhatnak
az életvitelben bekovetkezett valtozasok vagy egy
komoly betegség. Halucinacidk fellépése esetén vagy
a viselkedés jelent6s megvaltozasakor azonnal
tovabbi teendbk sziikségesek.
Lasd: http://www.pwsausa.org/medical -issues-a-z
Pszichiatriai problémak menlipont (under Psychiatric
concerns).

Nyal rendellenesség
A slr( tapadds nydl megneheziti a [égutak tisztan
tartdsat kilondsen éber szedacié esetén és fokozza a
fogszuvasodas kockazatat. A beszaradt nyal nem
jelent kiszaradast. A PWS-ben érintett egyének donté
tobbsége nagyon kevés vizet iszik.

Borcsipkedés
A bércsipkedés neheziti a vénaszuras helyének vagy
egyéb sebészi hegeknek a gydgyulasat. Kotések,
kesztyUk lehetnek sziikségesek a sebgydgyulds
el6segitésére.
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Testhomérséklet instabilitas
Egészséges PWS egyénekben a nyugalmi testhGmérséklet
alacsony. A hypothalamicus szabdlyozasi zavar extrém
lazkiugrasokhoz és alacsony testhGmérséklethez is
vezethet. Nem ismertek olyan tényez6k, amik fokozzak a
malignus hypertermia (anesztéziaban hasznalatos
bizonyos izomlazité szerekre kialakuld, gyakran fatlis
extrém testhémérséklet) kockazatat, de amennyiben
lehetséges keriilni kell az un. depolarizalé izomrelaxansok
haszndlatat.

Sehészeti és ortopédiai vonatkozasok
A novekedési hormon kezelés el6tti alvasvizsgalatok
novekvs szamaval né a szama az intubaciot és altatdst
igényl6 sebészi beavatkozasoknak (pl tonsillectomia),
ezért fontos, hogy a beavatkozdsokat végzék tisztaban
legyenek azokkal az esetleges komplikaciokkal (orr-garat-
légutak-tiidé sérulése), ami a PWS -ban el6forduld
anatdmiai és élettani sajatossagok kovetkezménye: sziik
légutak, gége-és légcsh alulfejlettsége, izomgyengeség,
6déma, gerincferdilés.

Varzizomrendszeri eltérések : gerincferddilés, csipbiziileti
fejlédési rendellenesség, csonttorések (gyakran
észrevétlenek), csontritkulds, alsé végtag rendellenességek
szerepelnek az ortopédiai szakirodalomban. Az ortopédiai
ellatast befolyasoljak a PWS egyéb klinikai tiinetei.

Lasd http://www.pwsausa.org az Orvosi meniipont az
Ortopédiai témak fejezetben (Medical/Orthopedic Issues).
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PWS betegek miitét utani megfigyelése
Ismert, hogy a PWS betegek mitét utani halalozasa
emelkedett az alabbi tényez6k miatt:
* Megszokottdl eltérd valdsz az alacsony oxigén - és
magas széndioxid koncentraciéra
e Csokkent izomtdénus
e Sz(ik orr-garat Ureg

e Sz(ikilet okozta, kbzponti idegrendszeri eredet( és
kevert tipusu apnoe gyakori el6forduldsa

o S(ir{ testvaladék

e Elhizas

e Gyakori a csokkent tidéfunkcidt okozo gerincferdiilés
e Altatdszerek elhuzédo, fokozott hatdsa

e Félrenyelés fokozott kockazata

e Csokkent fajdalomérzet

e Nehézséget jelent a m(tét el6tti és utdni elSirdsok

betartatdsa:

— Fékezhetetlen étvagy és élelem keresés a
hipotalamikus mikodészavar miatt

— Magas a gasztroparezis el6forduldsa és a
bélrendszer lelassult m{ikodése

— az extrém bércsipkedés megakadalyozza a sebek
gyogyulasat

— megvaltozott hGszabalyozas: laz hianya, még
sulyos fert6zések esetén is. A malignus
hipertermia el6forduldsa nem tlinik gyakoribbnak

— Kozponti idegrendszeri eredetl mellékvesekéreg
elégtelenség

20



AJANLASOK:
Mélyaltatdson, altaldnos anesztézian atesett
PWS beteg esetén javasolt, hogy 1 éjszakat
olyan helyen t6ltsén, ahol lehetdség van a
monitorizalasra. Csecsemdgk és gyerekek esetén
szlikség lehet intenziv osztalyos megfigyelésre.

24 6rds pulzoximetrids monitorizalas javasolt a
légutak és a légzés fokozott figyelésével.

Ovatos fajdalomcsillapités és
alatatdszerhasznalat.

A m(itét utani fokozott bélelzarddas kockazata
miatt fontos, hogy a szajon ati taplalas csak a
gyomor-bélrendszer megfelel6 motilitasa
esetén kezdhet6 meg.

A mitétet a kora reggeli 6rakra kell tervezni, hogy
csokkenjen a lehet6ség a titokban evésre.

M(tét utdn szigoru 6rzés (1:1) a korai evés
elkeriilésére.

A sebek csipkedését, bemetszését fokozottan
figyelni kell. Szlikséges valaki, aki a beteg
mellett Ul, hogy elkeriilhetd legyen az orvosi
eszk6zokhoz vad hozzaférés.

A sebek elfert6zésének megakaddlyozasara
fokozott figyelmet kell forditani.

Légzésterapias beavatkozasok alkalmazdsa az
atelektazis és / vagy a posztoperativ tlid6fert6zés
megel6zésére.
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e A csokkent izomtonus és a kovérség miatt a
PWS egyének fokozottan hajlamosak mélyvénas
trombozisra és tid6 embdliara, ezért az
el6irdsok szerint trombozis profilaxist kell
alkalmazni.

Lasd http://www.pwsausa.org az Orvosi
menilpont a PWS betegek posztoperativ
ellatasa fejezetben (Medical/Postoperative
Monitoring of Patients with Prader-Willi
Syndrome).

Sulyos gyomor-bélrendszeri problémak

Hanyas — hanyasi képtelenség

Hanyas ritkan fordul el6 PWS-ben. A hanytatd
szerek gyakran hatdastalanok, ismételt adasuk
mérgezéshez vezethet. Ezek a téynek kilonos
jelent&séggel birnak a tulzott evés, a nyers,
romlott vagy mas okbdl veszélyes ételek
elfogyasztasa miatt. A hanyas megjelenése
életveszélyes allapot jele lehet, ami azonnali
ellatast tesz sziikségessé.
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Sulyos gyomorbetegségek
A gyomorproblémak gyakoriak a csokent
gyomordiriilés és a bélrendszer lelassult mozgasa
miatt. A hasfesziilés vagy puffadas, a hasi fajdalom
és/vagy hanyas az életveszélyes gyomortagulat,
gyulladas vagy elhalas jele lehet. A lokalizalt
fajdalom helyett altalanos vagy bizonytalan
rosszullét jelenhet meg. Ezekkel a tiinetekkel
minden PWS beteg haladéktalan orvosi ellatast
igényel. Rontgen vizsgalat, CT vagy ultrahang
segithet a gyomorelhalas vagy kilyukadas
diagnozisanak felallitdisaban. Ha a haspuffadas
jelentds, a betegeket szorosan monitorizalni kell, a
szajon ati taplalast fel kell fliggeszteni és a
puffadas mérséklésére orron at levezetett
gyomorszondara is sziikség lehet.

A gyomor elhaldsa vagy perforacidja siirgs
miitétet tesz sziikségessé. Az akut has jellegzetes
tliinetei: nyomdsérzékenység, kéros rezisztencia
tapintdsa, a nyomas felengedése kapcsan
jelenkezé éles fajdalom hianyozhatnak PWS-ben.

A gyomor kitdguldasa mellett a vastagbelet kitoltd
székletrog is panaszokat okozhat. Epekdvesség és
hasnyalmirigy gyulladas is allhat a hasi fajdalom
hatterében. Ultrahang, CT laboratériumi
vizsgalatok segithetnek a diagndzis felallitdsaban.
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Székrekedés PWS-ben
Dr. James Loker gyermekkardiolégus
Dr. Ann Scheimann gasztroenterolégus
A PWSA (USA) Klinikai Tanacsadoé Bizottsag tagjai

A székrekedés gyakori probléma PWS-ben. PWS-
ben a taplaléknak hosszabb idébe telik végigjutni a
tdpcsatornan *. Az ételek lassubb atjutdsa a
belekben is a gyomornal leirt sulyos tiineteket
eredményezheti. Az ambuldnsan a belek
tisztitasdra alkalmazott médszerek PWS-ben
altalaban nem hatasosak a csdkkent
folyadékbevitel és a gyenge izomzat miatt. A
fekv6betegként alkalmazott nagy mennyiség
folyadék is veszélyes lehet, a vastagbél
perforacidjat és ennek kdvetkeztében sulyos
szepszist (fert6zést) okozhatnak. A csokkent
izomtonus és a megvaltozott fajdalomérzet miatt a
fizikalis tiinetek is eltér6ek PWS-ben. Nagyobb
gyakorisaggal van szlikség képalkoté vizsgalatokra.
A PWS egyének hajlamosak a székletpangds
kialakuldsara. A végbélen at torténd (rectalis
digitalis) vizsgalatra, bedntésre lehet szlikség a
szajon ati béltisztitd kezelés mellett. Ezek a
beavatkozdsok néhany esetben a végbél
csipkedéséhez vezethetnek.
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Ha a megszokott mddszerek haszndlata mellett,
nincs idérél-id6re székletirités, ha ezzel egyid6ben
haspuffadds, hanyas, étvagycsokkenés, az étel
elutasitasa és/vagy hasi fajdalom lép fel
mindenképpen sebészeti vagy gasztroenteroldgiai
konzultaciod ajanlott. Azonnali sebészeti
beavatkozdra vagy vastagbéltiikrozésre lehet
szlikség.

*Kuhlmann, et al. (2014) A descriptive study of
colorectal function in adults with Prader-Willi
syndrome: high prevalence of constipation. BMC
Gastroenterology, Apr 4; Vol 14: page 63

Prader-Willi Syndrome (USA)
FIGYELEMFELHIVAS!
Gyomorelhalas és gyomorruptura veszély!

Valésziniileg a tartés gyomoriiriilési zavar
kévetkezménye:

Szepszis, gyomorruptura vagy vérveszteség
miatt elhaldlozds kockdzata!

A gyomorelhalas és ruptura jelei és klinikai

tinetei:
e Hanyas - barmilyen hanyas szokatlan PWS-ben

e Etvagytalansag - fenyeget jel

e Letargia
25
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Fajdalom (altaldban nem specifikus)- a
fajdalomérzet a magas fajdalomkiiszob miatt az
egészésgesekétdl eltéré PWS-ben, fajdalom
ritkan fordul el

Fajdalom nem jél lokalizalt

Hashdartya tiinetek hidnyozhatnak

Hasi/gyomor puffadas, elédombordas

Laz jelentkezhet, de hidnyozhat is

A hémérséklet szabalyozas megvaltozott Prader-
Willi szindrémaban

Székletben kis mennyiségli vér mutathato ki a

kréonikus gyomorhurut jeleként

Mellékletként a kiadvany végén egy algoritmus
talalhato a siirg6sségi osztalyok szamara Hasi
panaszokkal jelentkezé PWS beteg kivizsgalasara.



A fenti tiinetek GYOMORELHALASRA /
GYOMORRUPTURARA hivjék fel a figyelmet,
ami egy ELETVESZELYES ALLAPOT lehet!

A kérel6zményben szerepelhet:

e Mértéktelen evés 1 héten belil

e Tulevés és a mértéktelen evés elhizott és
sovany PWS egyénben egyarant jelen lehet

e Gyakran fordul el6 szabadsag vagy olyan
események utdn, amikor kevésbé kontrollalt
a tapldlék bevitel

e Gyomorduriilési zavar gyakori és
aluldiagnosztizalt PWS-ben

¢ A lehet sovanysag, de el6fordul jelent6s
elhizast kévetd sulycsékkenés utan is
(ilyenkor felmeril az elvékonyodott
gyomorfal lehetGsége)

Lasd: http://www.pwsausa.org az Orvosi
menlipont a PWS betegek
Gasztorenetoldgiai fejezetben (Medical /
Gastric/Intestinal).
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Fontos feljegyzések
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Gyomor-bélrendszeri panasszal jelentkez6 PWS beteg

ajanlott kivizsgalasi algoritmusa

e Etetés felfliggesztése, k

Gyomorszonda lehelyezése,
Slirgds sebészeti konzilium, hasi
CT
Rectalis digitalis vizsgalat

o Vérkép, szérum kortizol, ionok,
maj-vesefunkcid, amilaz, lipaz,
laktat, sav-bazis vizsgalat,

Tudott vagy feltételezett tulevés,
hany3s, letargia vagy hasi fajdalom,

alvadas vizsgdlat, vércukor, teIJes
vizelet

Gyomornekrozis,
gyomorruptira
felmerdl?

Azonnali sebészeti
beavatkozas
szlikséged

e [ntenziv osztalyra
elhelyezés
megfigyelésre

e Sebészeti konzultécid

e Allapotfelmérés 6-

8 6ranként a tlinetek
megsziinéséig .
e Mas kivalto ok keresése

haspuffadas
NEM ‘ IGEN
Stabil a beteg

Szabad Ievego7

Béltisztitas

o Székletrog keresése

rectalis vizsgalattal
vagy bedntéssel a
béltisztitas elott
Kaldriaszegény
folyékony étrend
TFT és elektrolit

fizikalisan
egyensiilyban?

Etetés felfliggesztése, fekvi- és
allé nativ hasi rtg

e Rectalis viszgalat székletrog
irdnyaba, székletvér vizsgalat

Gyomortagulat /
székletrog /

székrekedés gyanuja

HASPUFFADAS

Etetés felfliggesztése
e Gyomorszonda a
nyomas csokkentésére
e Sebészet
szlikségességének
kilatasba helyezése
e Allapotfelmérés 6-8
6ranként, rosszabodas

///x\

SZEKREKEDES

EGYIK SEM

Egyéb okok:
hasnyalmirigy
gyulladas, epekdvesség
stb. kizarasa

Hasi ultrahang

Hanyas esetén
nyelécsbelzarodas,
ételmérgezés

Credits: James Loker, M.D., Pediatric Cardiologist -

értékek ellendrzése eseténsirgds CT kizarandé
e Székletvér pozitivitas e Székletvér pozitivitas
esetén sebészeti, esetén
gasztroenterolégiai gasztroenterologiai
konzultacio konzultacié
Allapotfelmérés 12-24 !
oranként
e Fokozodé haspuffadas, r -
a hashajtas FIGYELEM:
e:'e,d ”)jf‘yfer']e:ﬁege ¢ PWS-ben csékkent az izomténus
\e/ezt?;; aslehetoscge és a fajdalomérzet. Ez lekenheti az
gasztroyenterokjgiai akut haSi kérképek tipusos
konzultacié javasolt tliineteit, hasonléan a szteroidot
— szedo betegekhez.
. -
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