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PRADER-WILLI SZINDRÓMA
A Prader-Willi szindróma (PWS) egy komplex, az idegrendszert és a 
viselkedést is érintő genetikai rendellenesség, aminek hátterében a 
15. kromoszóma rendellenessége áll. Nők és férfiak között egyenlő
arányban fordul elő és minden etnikai csoport egyformán érintett 
Előfordulási gyakorisága 1:12000 -15 000. Újszülöttek közötti 
évenkénti előfordulás gyakorisága ismeretlen.

A PWS jellemzői a csökkent izomtónus, az alacsony termet 
(növekedési hormon kezelés hiányában) a tanulási nehézségek, a 
nemi fejlődés zavarai, a viselkedési zavarok, valamint idült 
éhségérzetet, ami a nagyon lelassult anyagcserével együtt falási 
rohamokhoz és életveszélyes elhízáshoz vezethet.

A tünetcsoport méhen belüli csökkent magzatmozgások és alacsony 
születési súly jellemzik. A csecsemőknél az etetési  nehézségek és a 
csökkent inzomtónius  következtében súlyfejlődési zavar áll fenn. A 
kisdedkorban fokozott súlygyarapodás lép fel, később pedig evési 
rohamok, és kalória megszorítás hiányában  elhízás jelenik meg.. A 
Prader-Willi Szindrómára jellemző legtöbb orvosi probléma az 
elhízáshoz,csökkent izomtónushoz és a hipotalamusz működési 
zavarához kapcsolódik

Néhány egyéb tényező is okozhat nehézséget,például az egyes 
gyógyszerekre jelentkező mellékhatások,it, a magas fájdalomtűrő
képesség, a gyomor-bélrendszeri és légzési problémák, a hányás 
hiányat, az instabil testhőmérséklet. Mellékvese elégtelenség is 
előfordulhat

PWS-ben szenvedő betegekban rövid idő alatt  súlyos komplikációk 
alakulhatnak ki.
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Sürgősségi helyzetek Prader-Willi Szindrómában
Összeállították:

Prader-Willi Szindróma Orvosszakértői
A kiadványt a szerkesztők Janalee Heinemann-nak

ajánlották
elismerésként a PWS közösségért tett életen át tartó 

szolgálatáért, életek ezreit mentette meg és 
alakította át elkötelezettségével.

Anna Loker, Jim and Carolyn Loker lánya valamint 
Tad Tomaseski, Janalee and Al Heinemann fia
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ORVOSI VÉSZHELYZET

Rutin orvosi gyakorlatban illetve sürgősség esetén 
figyelembe veendő tényezők

Prader-Willi szindróma esetén a külöböző megbetegedések és
a halál fő oka is a elhízás és az ehhez kapcsolódó szövődmények
A normális testsúlyra való törekvés minimálisra csökkenti ezen
szövődméynek kialakulását.Léteznek azonban a testsúlytól
független PWS-ra jellemző orvosiproblémák és viselkedés
zavarok.

A szakorvosok számára lehetőség van arra, hogy kapcsolatban
lépjenek az Egyesült Államok beli PWS társasággal
információszerzés vagy a megfelleő szakértő megtalálása céljából.
Az Up-to-date-n kiváló összefoglaló található a szindrómáról.

Centális (központi idegrendszeri eredetű)  mellékvesekéreg 
elégtelenség PWS-ben

Bizonyos tanulmányok igazolták PWS-ben a centralis mellék-
vesekéreg elégtelenség fennállását, de vannak olyan vizsgálatok,
amikben nem sikerült szt kimutatni. Kortizol adása, stressz
dózisban, műtétek után vagy egyéb stressz szituációkban
ajánlott. Lásd: http://www.pwsausa.org a mellékvesekéreg
elégtelenség fejezetben az orvosi menüpont alatt (Medical/
Adrenal Insufficiency).

Esések éstörések 
A PWS-ben szenvedő egyéneknek jelentős töréseik lehetnek
egyszerű esésekből fakadóan. A röntgen vizsgálatot még
akkor is el kell végezni, ha nem panaszkodnak fájdalomra.
A napokig fennálló tartós  fájdalom, duzzanat, az adott 
testrész kimélése vagy beszükült mozgásai indokolhatják
röntgen elvégzését.
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Falánkság (Túlzott étvágy)
A PWS-ben szenvedő személyek számára állandó 
felügyeletet kell biztosítani az ételhez való hozzájutás 
megelőzésére. Kórházi környezetben az őrizetlenül hagyott 
étel megszerzése rohamos evéshez és halált okozó  
fuldokláshoz vezethet. Azoknál, akik a táplálékbevitel és a 
diéta szigorú kontroll alatt tartásával normál testsúlyuak, is
lehetséges, hogy elfogyasztják az elérhető élelmet. A 
kielégíthetetlen  éhségérzet kezelése jelenleg még nem 
megoldott. A féktelen étvágy életveszélyes súlytöbblet 
eléréséhez vezethet, ami nagyon gyorsan még az alacsony 
kalóriatartalmú diéta során is kialakulhat.

Gyógyszermellékhatások
A PWS-ben szenvedő betegek esetében a gyógyszerek  
megszokott adagolásban is szokatlan reakciókat 
eredményezhetnek. Fokozott  óvatosság, körültekintés 
javasolt a gyógyszerek adagolásában, különösen a 
nyugtatók esetében, amikor is elhúzódó fokozott hatásról 
állnak rendelkezésre adatok. A PWS-es egyénekben 
megváltozott lehet a gyógyszerek lebomlása.

Csökkent fájdalomérzet
Gyakori jelenség, hogy a csökkent fájdalomérzet, ami 
fertőzések vagy sérülések jelenlétét fedheti el. A PWS-ben 
szenvedő egyén számára nehézséget jelenthet a fájdalom 
lokalizálása, máskor pedig csak akkor jeleznek fájdalmat,
amikor például már nagyon súlyos fertőzés áll fenn. A
szülők/gondozó által észlelt legkisebb viselkedésváltozás 
esetén is orvosi vizsgálatra lehet szükség. A PWS-ben 
szenvedő személy bármilyen fájdalomra vonatkozó 
panaszát komolyan kell venni.
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Bőrsérülések és Zúzódások
A PWS-ben gyakran megfigyelhető bőrcsipkedés 
eredményeként nyílt sebek jelenhetnek meg. A PWS-
ben szenvedő egyének  hajlamosak a zúzódásokra is. 
Ezek a sérülések komoly, életveszélyes fertőzéseket 
okozhatnak. A bőrcsipkedés csökkentésére irányuló  
segítség elérhető a http://www.pwsausa.org
honlapon az Orvosi menüpont alatt a Bőrcsipkedés
fejezetben
(Medical/Skin Picking).
A sebek és zúzódások megjelenése tévesen a fizikai 
bántalmazás gyanújához vezethet.

Nyelés és Fulladás
A PWS-el élő személyeknek nagy valószínűséggel
van nem diagnosztizált nyelészavara , ami növeli az
étel okozta fulladás kockázatát. Emiatt   a nyelési
folyamat esetükben speciális figyelmet igényel. A
megszokott klinikai,  ágymelletti vizsgálat  nem
elegendő az esetleges zavarok feltárására, ebben a
populációban. Ők gyakran nem tudják elmondani,
vajon kitisztultak-e a légutaik a nyelést követően,
növelve ezzel a félrenyelés  kockázatát. A fulladás
következhet be az őrizetlen ételek gyors
habzsolásával, ami az egyik jelentős halálozási ok
PWS-ben.
Lásd: http://www.pwsausa.org valamint, a Orvosi 
menüpont Fulladás/Nyelés  fejezet (Medical/
Choking/Swallowing).
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Testhőmérsékleti rendellenességek
Ismeretlen eredetű magas láz és a kihűlés egyaránt
előfordul. A magas láz előfordulhat kisebb betegségek
és altatást során. Máskor a láz  még súlyos fertőzések
jelenlétében sem jelentkezik. Minden PWS-el élő
személy esetében fokozott  az enyhe kihűlés  
kockázata, a csökkent hőérzet, a centralis
hőszabályozás zavara, a megváltozott ítélőképesség,
és a döntésképtelenség.  A súlyos fokú kihülés, ami
életveszélyes lehet, ritkán fordul elő a PWS-ben.
Lásd: http://www.pwsausa.org az Orvosi 
menüpontban a Testhhőmérséklet fejezetben
(Medical/Temperature).

Súlyos gyomor-bélrendszeri vonatkozások
Hányás – A hányási képesség hiánya

A hányás ritkán fordul elő a PWS-ben. A 
hánytatószerek hatástalanok lehetnek, és a 
megismételt dózisok mérgezést okozhatnak. Ez a 
tünet különös jelentőséggel bír a túlevés,  a főtlen, 
romlott vagy más módon egészségtelen ételek
fogyasztása miatt. A hányás megjelenése 
életveszélyes, azonnali kezelést igénylő állapot jele 
lehet.
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Vízmérgezés
Vízmérgezés bizonyos vizelet elválasztást csökkentő  
gyógyszerek használatával kapcsolatosan fordul elő, de 
önmagában kiválthatja a nagyfokú folyadékbevitel is.
A hasmenés elleni gyógyszerek súlyos vastagbél kitágulást, 
elhalást és szakadást okozhatnak, ezért használatukat 
kerülni kell.
Lásd: http://www.pwsausa.org az Orvosi 
menüpontban a Vízmérgezés fejezetben (Medical/
Water Intoxication).

A légzőrendszeri vonatkozások
A PWS-el élő egyének légzésének rendellenessége fokozott 
kockázattal bírnak. Gyakori a hypotónia, a gyenge mellkasi 
izomzat, a nyelési rendellenességek és az alvási apnoé. 
Bárkinek, aki jelentősen horkol, életkorára való tekintet 
nélkül szüksége van orvosi vizsgálatra, annak eldöntésére, 
hogy van-e szűkület okozta alvás alatti légzés kimaradása.
A csecsemőkben gyakran központi idegrendszeri eredetű 
alvás alatti légzéskimaradás (alvási apnoe) fordul elő, ami 
általában javul az idő előre haladtával, de az ő esetükben is 
előfordulhat  elzáródás miatti  alvási apnoé a gyenge 
izomtónus és egyéb tényezők következtében. A hipotónia  
csökkent aktivitáshoz és alacsony aerob kapacitáshoz is 
vezethet. A csökkent légzés centralis eredetű is lehet. 
A PWS-el élő gyerekeknél gyakori problémaként merül fel a 
reflux és a félrenyelés (aspiráció). Fiatal gyerekeknél 
krónikus légzéshavar hátterében is refluxot kell keresni. 
Reflux gyakrabban alakul ki elhízás és szűkület okozta alvási 
apnoe esetén.
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Ajánlások az alváshoz kapcsolódó légzési 
nehézségek diagnosztizálására a Prader-Willi 
Szindróma esetében

PWSA (USA) Klinikai Tanácsadó Bizottság Konszenzus 
Nyilatkozata (Clinical Advisory Board Consensus 
Statement) - 12/2003 
Az alvás alatt jelenkező légzészavar régóta ismert
Prader-Willi Szindrómában .A problémákat gyakran
diagnosztizálják alvási apnoé-ként (szűkület okozat-
obstruktív,  központi idegrendszeri –centralis  vagy
kevert típus) vagy oxigén hiánnyal járó elégtelen
légzésként. Az alvás mintázatban megfigyelt
rendellenességek szintén gyakoriak (nehéz elalvás,
gyakori megébredés, az alvás megkezdése után
megnövekedett éberség). Bár az előzetes tanulmányok
azt mutatják, hogy  PWS-ben általában viszonylag enyhe 
légzészavar fordul elő alvás során, ismert, hogy
bizonyos egyéneknél súlyos, előre nem megjósolható
kimenetelű alvási apnoé is felléphet.

Az alvás alatti légzészavar kialakulásának kockázatát
növeli a fiatal kor, jelentős izomgyengeség, szűk
légutak, súlyos  elhízás, valamint a korábbi  kezelést
igénylő légzési problémákat (légzési elégtelenség, léguti 
hyperreaktivitás, hipoxiával járó hipoventiláció). Miután
néhány esetben fatális légzészavar lépett fel növekedési 
hormon kezelésben részesült PWS-sel élő egyénben,
ezért vannak orvosok, akik a növekedési hormon
kezelést is a kockázatot növelő faktorok közé sorolják.
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Az egyik (jelenleg még nem bizonyított) lehetőség az,
hogy a növekedési hormon a nyirokszövet
felszaporodásához vezet a légutakban, ami tovább rontja 
a már létező légzészavart (hipoventiláció vagy obstruktív
alvási apnoe). Ennek ellnére hangsúlyozni kell, hogy
jelenleg nincs bizonyíték arra, hogy a növekedési hormon
okozza vagy rontja az alvás alatti légzészavart. Figyelembe 
véve ezt az új megfigyelést, és a korábbi adatokat alvás
alatti légzészavar fokozott kockázatáról a PWSA (USA) 
Klinikai Tanácsadó Bizottsága a következő ajánlásokat
fogalmazza meg:

1. Alvásvizsgálat vagy poliszomnográf: oxigén
szaturáció mérés, széndioxid meghatározás a 
légzészavar, a felső léguti szűkület és a centralis
apnoe megítélésére javasolt minden beteg esetében.
Tanulmányoknak tartalmaznia kellene az alvási 
szakaszokat és azok megfelelő szakértelemmel bíró
szakemberek általi értékelését, a vizsgált páciens
adott életszakaszaiban. Az alvási fázisok elemzését
olyan szakembernek kell végeznie, aki kellő
tapasztalattal bír az adott korosztály
alvásvizsgálatának értékelésében.

2. Az alvásvizsgálatot sürgető tényezők:¡
• Komoly elhízottság - az ideális testsúly 200%-át 

meghaladó súly.
• A krónikus légúti fertőzések vagy reaktív légúti 

betegség (asztma) a kórelőzményben.
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• A horkolás, az alvási apnoe és alvásból való 
gyakori felriadás előfordulása.

• A nagyfokú és fokozódó tendenciát mutató 
nappali álmosság.

• Nagyműtétek előtt, beleértve az orr-és 
garatmandula eltávolítást.

• Képalkotó vizsgálatok vagy fogászati 
beavatkozások miatt szükséged altatás előtt.

• A növekedési hormon indítása előtt, illetve alatt.

Ismételt alvásvizsgálatok szükségesek, ha fentiek
közül bármelyik új tényezőként jelenik meg, külön
jelentőségű a hirtelen súlygyarapodás vagy a fizikai 
terhelés toleranciájának romlása. Ha a beteg már 
növekedési hormon kezelés alatt áll, nem szükséges 
abbahagyni a növekedési hormon adását, amíg az
alvásvizsgálat eredméyne nem áll rendelkezésre,
kivételt jelent, ha korábban nem tapasztalt súlyos 
léguti tünetek jelentek meg.

Az alvásvizsgálat alatt tapasztalt eltéréseket a 
gondozó orvosnak és az alvászavarok kezelésében
jártas pulmonológusnak kell értékelni, hogy
megfeleő kezelési és gondozási tervet állítsanak
össze. Mindenképpen ajánlott, hogy a pulmonológiai 
gondozást alvási apnoe kezelésében jártas
tüdőgyógyász végezze.
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A testsúly csökkentésére vagy a megfelelő testsúly 
megtartására irányuló kalóriaszegény diéta mellett az 
alábbiakra lehet még szükség:

• oxigén kezelés

• Folyamatos pozitív légúti nyomás (CPAP) vagy BiPAP
• Az oxigénkezelés óvatosságot igényel, mert egyes 

esetekben a fenálló hipoxia a légzés egyetlen 
serkentője, ilyenkor az oxigén adása rontja az éjszakai 
légzést.

• Egyes esetekben a CPAP vagy BiPAP légzéstámogatás 
elfogadtatása speciális viselkedési foglalkozást 
igényel.

• A kezelési előírások pontos betartásának biztosítására 
a viselkedést befolyásoló gyógyszerekre lehet szükség.

Ha az alvásvizsgálat rendellenességet mutat kórosan 
elhízott gyermek vagy felnőtt (IBW > 200%) esetében,
akkor elsődleges oknak a súlyt kell tekinteni  és erre kell 
irányuljon a kezelés is, kalóriaszegény diéta és intenzív 
mozgás bevezetésével. Sebészi beavatkozás helyett
minden esetben terápiás törekvéseket kell megpróbálni. 
Ezzel kapcsolatos segédanyagok elérhetők a gondozó
központokban, és a nemzeti/nemzetközi Prader-Willi 
szülői csoportokban. A diétával és a mozgással 
kapcsolatos viselkedési problémák esetén célszerű PWS-
ben jártas szakembert is bevonni a kezelésbe.
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Amennyiben egy légutakkal kapcsolatos műtét
szükségessége merül fel, az operáló orvosnak és az
aneszteziológusnak megfelelő ismeretekkel kell
rendelkeznie a PWS-sel élő betegek speciális műtét
leőtti és utáni problémáival.

Légcsőmetszés (tacheosztómia) készítése, és 
gondozása különös speciális problémát jelent PWS-
ben, ezért még extrém esetekben is kerülni kell. A
légcsőmetszés ezen nagyon elhízott betegekben nem 
megoldás, hiszen a fő oka a légzészavarnak a gyengült
légzés és nem a szűkület.  Azokban a PWS betegekben,
akikben légcsőmetszés történt gyakran figyehető meg
az önveszélyeztetés és a műtéti terület megsértése.

Napjainkban nincs egyértelmű bizonyíték arra, hogy 
PWS-ban ok-okozati összefüggés van a növekedési 
hormon kezelés és a légzőszervi problémák között. A
növekedési hormonnak több kedvező hatását
igazolták PWS-ben, beleérte a légzőrendszerre 
gyakoroltat is. Az alvásvizsgálat kóros eredményei 
esetén a kockázat és a haszon együttes elemzésével 
kell dönteni a növekedési hormon kezelésről. A család 
és a kezelő orvos számára megnyugtató lehet, ha a 
növekedési hormon kezelés előtt és a kezelés 
megkezdése után 6-8 héttel történik alvásvizsgálat
annak eldöntésére, hogy milyen változást okoz a 
kezelés. A kezelés megkezdése után 1 évvel is indokolt
lehet az alvásvizsgálat megismétlése.
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Növekedési Hormon Kezelés és a Prader-Willi 
Szindróma

PWSA (USA) Klinikai Tanácsadó Bizottság Konszenzus 
Nyilatkozata (Clinical Advisory Board Consensus 
Statement) - 6/2009
PWSA Nemzetközi Konszenzus 
Nyilatkozata(International Consensus Statement) 2013

Lásd: http://www.pwsausa. org az Orvosi menüpont
alatt a  Növekedési Hormon fejezetben (Medical / 
Growth Hormone).

PWS-re specifikus szempontok kórházi 
bennfekvés esetén

Véna – és légutbiztosítás nehézségei
Az elhízás és a csökkent izomtónus megnehezíti a 
vénabiztosítást. További nehézséget okozhat a 
megnövekedett zsírmennyiség és a szokottnál kisebb 
erek. A szűk légutak, a magasan ívelt szájpad és/vagy az
elhízás intubálási problémát okozhat, ehhez járul hozzá, 
hogy a nyál gyakran sűrű és ragadós. Az ambulánsan 
végzett beavatkozások és az altatás különösen problémás
lehet. Mindenképpen kórházi körülmények kellenek és
azonnal elérhető kell legyen az újraélesztő felszerelés. 
Megfontolandó, hogy minden ilyen beavatkozás műtőben 
történjen. A felületes anesztéziánál többet igénylő
beavatkozások után mindenképpen egy napos
megfigyelés javasolt.
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Anesztézia
A PWS-el élő egyénekben  az altatószerek megszokott adagjai 
is szokatlan reakciókat válthatnak ki. Az éber szedáció (olyan 
állapot, amikor a beteg relaxált, nem érez fájdalmat, éber, de 
beszélni nem tud, kisebb műtétek, fogászati beavatkozások
esetén elterjedt) ha nem megfelelően monitorizálják a beteg
állapotát súlyosabb problémákat okozhat, mint az általános 
anesztézia légutbiztosítással. A légzés és az oxigén ellátás 
folyamatos ellenőrzése nagyon fontos minden ambuláns 
beavatkozás például fogászati kezelés esetén.
Lásd: http://www.pwsausa.org az Orvosi menüpontban az 
Érzéstelenítés 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 problémák
Az egyének hajlamosak az érzelmi kitörésekre, mániákus-
megszállott viselkedésre, és pszihózisra. A pszihotrop 
gyógyszerek befolyásolhatják az altatószerek lebomlását:
megrövidült vagy elhúzódó hatást eredméynezve.

Szív problémák
Meglepő, de a szívkoszorúér betegség ritkább a PWS-el 
élőkben, mint a hasonlóan elhízott egyéneknél. A 
szívproblémák, mint jobb szívfél elégtelenség általában a 
hipoventilláció következtében alakulnak ki.  Vizenyő (ödéma)
szívelégtelenség nélkül is megjelenhet, ez  súlycsökkentéssel  
és a gyaloglás fokozásával csökkenthető.   A vízhajtók
általában nem kellően hatékonyak az ödéma kezelésében.
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Élelmiszerkutató viselkedés/Könyörtelen éhség
Minden egészségügyi ellátás során 
nélkülözhetetlen, hogy kontrollált legyen az 
élelmiszerhez való hozzájutás. Valakinek mindig a
beteggel kell lennie, csak így biztosítható, hogy ne 
egyen folyamatosan. Az éhség miatti panasz nem 
eredményezhet hozzáférést az ételekhez vagy a  
rágcsálnivalóhoz. Amennyiben az egyén 
kalóriacsökkentett diétán van, akkor ezt tudatni 
kell a dietetikussal és a kórház konyhájával is.

Hipotalamusz működési zavar – Agyalapi mirigy 
(hipofízis) elégtelenség

Pajzsmirigyalulműködés – A centrális eredetű  
pajzsmirigy alulműködés (TSH hiány) kockázata
20-30% és akár csak egy műtét előtti rutin vérvétel 
kapcsán kerülhet diagnózisra.

Növekedési Hormon hiány - Minden érintettet 
növekedési hormon hiányosnak kell tekinteni

A hipotalamusz működés zavara áll feltehetően 
számos egyéb probléma
(hőmérsékletszabályozást, éhségérzet, légzési  
problémák, viselkedési zavarok) hátterében is.
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Hipotónia
Az izomgyengeség nehezíti a köhögés 
hatékonyságát, a légutak tisztítását.

Altatószerek
Az egyéneknek szélsőséges reakciói lehetnek az
altatószerekre. A lehető lekisebb adag használata 
javasolt a megfelelő hatás eléréséhez. Sok esetben
figyelhető meg késleltetett gyomorürülés, amit az
altatószerek tovább ronthatnak.

Elhízás
Az elhízást, mint tényezőt figyelembe kell venni az
obstruktív (szűkület okozta) apnoe, a pulmonalis
hypertonia (tüdőerekben tapasztalható magas vérnyomás),
a diabetesz és a jobb szívfél elégtelenség esetén.

Fájdalomérzet zavara
A megmagyarázhatatlan szapora szívverés és/vagy
légvétel a fájdalom egyetlen jele lehet. A egyéntől 
szokatlan viselkedés is  fájdalomra utalhat. Ezek 
valós utalások. A PWS-el élők másképp reagálnak a 
fájdalomra, mint mások és így bizonyos problémák
rejtve maradhatnak. Mivel a fájdalom nem mindig
jelentkezik a különböző problémák egyéb tüneteit
kell figyelni.
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Tüdőembólia
PWS-ben fokozott a tüdőembólia kockázata. Minden
elhízott egyénben javasolt a trombózis profilaxis, és
kerülni kell a hosszú ágyban fekvést.

Pszichózis
PWS-ben fokozott a pszichózis kialakulásának
kockázata, kiváltó tényezőként szerepet játszhatnak
az életvitelben bekövetkezett változások vagy egy
komoly betegség. Halucinációk fellépése esetén  vagy
a viselkedés jelentős megváltozásakor azonnal 
további teendők szükségesek.
Lásd: http://www.pwsausa.org/medical -issues-a-z 
Pszichiátriai problémák menüpont (under Psychiatric
concerns).

Nyál rendellenesség
A sűrű tapadós nyál  megnehezíti a légutak tisztán
tartását különösen éber szedáció esetén és fokozza a 
fogszuvasodás kockázatát. A beszáradt nyál nem
jelent kiszáradást.  A PWS-ben érintett egyének döntő
többsége nagyon kevés vizet iszik.

Bőrcsipkedés
A bőrcsipkedés nehezíti a vénaszúrás helyének vagy
egyéb sebészi hegeknek a gyógyulását. Kötések,
kesztyűk lehetnek szükségesek a sebgyógyulás
elősegítésére.
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Testhőmérséklet instabilitás
Egészséges PWS egyénekben a nyugalmi testhőmérséklet
alacsony. A hypothalamicus szabályozási zavar extrém
lázkiugrásokhoz és alacsony testhőmérséklethez is
vezethet. Nem ismertek olyan tényezők, amik fokozzák a 
malignus hypertermia (anesztéziában használatos
bizonyos izomlazító szerekre kialakuló, gyakran fatális
extrém testhőmérséklet) kockázatát, de amennyiben
lehetséges kerülni kell az ún. depolarizáló izomrelaxánsok
használatát.

Sebészeti és ortopédiai vonatkozások
A növekedési hormon kezelés előtti alvásvizsgálatok
növekvő számával nő a száma az intubációt és altatást
igénylő sebészi beavatkozásoknak (pl tonsillectomia),
ezért fontos, hogy a beavatkozásokat végzők tisztában
legyenek azokkal az esetleges komplikációkkal (orr-garat-
légutak-tüdő sérülése), ami a PWS -ban előforduló
anatómiai és élettani sajátosságok következménye:  szűk
légutak, gége-és légcső alulfejlettsége, izomgyengeség,
ödéma, gerincferdülés.

Várzizomrendszeri eltérések : gerincferdülés, csípőizületi   
fejlődési rendellenesség, csonttörések (gyakran
észrevétlenek), csontritkulás, alsó végtag rendellenességek
szerepelnek az ortopédiai szakirodalomban. Az ortopédiai 
ellátást befolyásolják a PWS egyéb klinikai tünetei.
Lásd http://www.pwsausa.org az Orvosi menüpont az
Ortopédiai témák fejezetben (Medical/Orthopedic Issues).
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PWS betegek műtét utáni megfigyelése
Ismert, hogy a PWS betegek műtét utáni halálozása 
emelkedett az alábbi tényezők miatt:
• Megszokottól eltérő válász az alacsony oxigén - és 

magas széndioxid koncentrációra

• Csökkent izomtónus

• Szűk orr-garat üreg

• Szűkület okozta, központi idegrendszeri eredetű és 
kevert típusú apnoe gyakori előfordulása

• Sűrű testváladék

• Elhízás

• Gyakori a csökkent tüdőfunkciót okozó gerincferdülés

• Altatószerek elhúzódó, fokozott hatása

• Félrenyelés fokozott kockázata

• Csökkent fájdalomérzet

• Nehézséget jelent a műtét előtti és utáni előírások 
betartatása:
– Fékezhetetlen étvágy és élelem keresés a 

hipotalamikus működészavar miatt
– Magas a gasztroparezis előfordulása és a 

bélrendszer lelassult működése
– az extrém bőrcsipkedés megakadályozza a sebek 

gyógyulását
– megváltozott hőszabályozás: láz hiánya, még 

súlyos fertőzések esetén is.  A malignus
hipertermia előfordulása nem tűnik gyakoribbnak

– Központi idegrendszeri eredetű mellékvesekéreg 
elégtelenség
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AJÁNLÁSOK:
• Mélyaltatáson, általános anesztézián átesett 

PWS beteg esetén javasolt, hogy 1 éjszakát 
olyan helyen töltsön, ahol lehetőség van a 
monitorizálásra. Csecsemők és gyerekek esetén 
szükség lehet intenzív osztályos megfigyelésre.

• 24 órás pulzoximetriás monitorizálás javasolt a 
légutak és a légzés fokozott figyelésével.

• Óvatos fájdalomcsillapítás és
alatatószerhasználat.

• A műtét utáni fokozott bélelzáródás kockázata
miatt fontos, hogy a szájon áti táplálás csak a 
gyomor-bélrendszer megfelelő motilitása 
esetén kezdhető meg.

• A műtétet a kora reggeli órákra kell tervezni, hogy 
csökkenjen a lehetőség a titokban evésre.

• Műtét után szigorú őrzés (1:1) a korai evés 
elkerülésére.

• A sebek csipkedését, bemetszését fokozottan 
figyelni kell. Szükséges valaki, aki a beteg 
mellett ül, hogy elkerülhető legyen az orvosi 
eszközökhöz vaó hozzáférés.

• A sebek elfertőzésének megakadályozására 
fokozott figyelmet kell fordítani.

• Légzésterápiás beavatkozások alkalmazása az 
atelektázis és / vagy a posztoperatív tüdőfertőzés 
megelőzésére.
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• A csökkent izomtónus és a kövérség miatt a 
PWS egyének fokozottan hajlamosak mélyvénás 
trombózisra és tüdő embóliára, ezért az 
előírások szerint trombozis profilaxist kell 
alkalmazni.

Lásd http://www.pwsausa.org az Orvosi 
menüpont a PWS betegek posztoperatív
ellátása fejezetben (Medical/Postoperative
Monitoring of Patients with Prader-Willi
Syndrome).

Súlyos gyomor-bélrendszeri problémák

Hányás – hányási képtelenség

Hányás ritkán fordul elő PWS-ben. A hánytató 
szerek gyakran hatástalanok, ismételt adásuk 
mérgezéshez vezethet. Ezek a téynek különös 
jelentőséggel bírnak a túlzott evés, a nyers, 
romlott vagy más okból veszélyes ételek 
elfogyasztása miatt. A hányás megjelenése 
életveszélyes állapot jele lehet, ami azonnali 
ellátást tesz szükségessé.
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Súlyos gyomorbetegségek
A gyomorproblémák gyakoriak a csökent 
gyomorürülés és a bélrendszer lelassult mozgása 
miatt.   A hasfeszülés vagy puffadás, a hasi fájdalom 
és/vagy hányás  az életveszélyes gyomortágulat, 
gyulladás vagy elhalás jele lehet. A lokalizált 
fájdalom helyett általános vagy bizonytalan 
rosszullét jelenhet meg.  Ezekkel a tünetekkel 
minden PWS beteg haladéktalan orvosi ellátást 
igényel. Röntgen vizsgálat, CT vagy ultrahang 
segíthet a gyomorelhalás vagy kilyukadás 
diagnozisának felállításában. Ha a haspuffadás 
jelentős, a betegeket szorosan monitorizálni kell, a 
szájon áti táplálást fel kell függeszteni és a 
puffadás mérséklésére orron át levezetett 
gyomorszondára is szükség lehet.

A gyomor elhalása vagy perforációja sürgős 
műtétet tesz szükségessé. Az akut has jellegzetes 
tünetei: nyomásérzékenység, kóros rezisztencia 
tapintása, a nyomás felengedése kapcsán 
jelenkező éles fájdalom hiányozhatnak PWS-ben.

A gyomor kitágulása mellett a vastagbelet kitöltő 
székletrög is panaszokat okozhat. Epekövesség és 
hasnyálmirigy gyulladás is állhat a hasi fájdalom 
hátterében.  Ultrahang, CT laboratóriumi 
vizsgálatok segíthetnek a diagnózis felállításában.
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Székrekedés PWS-ben
Dr. James Loker gyermekkardiológus
Dr. Ann Scheimann gasztroenterológus
A PWSA (USA) Klinikai Tanácsadó Bizottság tagjai 

A székrekedés gyakori probléma PWS-ben. PWS-
ben a tápláléknak hosszabb időbe telik végigjutni a 
tápcsatornán *. Az ételek lassúbb átjutása a 
belekben is a gyomornál leírt súlyos tüneteket 
eredményezheti.  Az ambulánsan a belek 
tisztitására alkalmazott módszerek PWS-ben 
általában nem hatásosak a csökkent 
folyadékbevitel és a gyenge izomzat miatt. A 
fekvőbetegként alkalmazott nagy mennyiségű 
folyadék is veszélyes lehet, a vastagbél 
perforációját és ennek következtében súlyos 
szepszist (fertőzést) okozhatnak. A csökkent 
izomtónus és a megváltozott fájdalomérzet miatt a 
fizikális tünetek is eltérőek PWS-ben. Nagyobb 
gyakorisággal van szükség képalkotó vizsgálatokra. 
A PWS egyének hajlamosak a székletpangás 
kialakulására. A végbélen át történő (rectalis 
digitalis) vizsgálatra, beöntésre lehet szükség a 
szájon áti béltisztító kezelés mellett. Ezek a 
beavatkozások néhány esetben a végbél 
csipkedéséhez vezethetnek.
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Ha a megszokott módszerek használata mellett, 
nincs időről-időre székletürítés, ha ezzel egyidőben 
haspuffadás, hányás, étvágycsökkenés, az étel 
elutasítása és/vagy hasi fájdalom lép fel 
mindenképpen sebészeti vagy gasztroenterológiai 
konzultáció ajánlott.  Azonnali sebészeti 
beavatkozára vagy vastagbéltükrözésre lehet 
szükség.

*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) 
FIGYELEMFELHÍVÁS!
Gyomorelhalás és gyomorruptura veszély!

Valószínüleg a tartós gyomorürülési zavar 
következménye:
Szepszis, gyomorruptura vagy vérveszteség 
miatt elhalálozás kockázata!     
A gyomorelhalás és ruptura jelei és klinikai 
tünetei:

• Hányás - bármilyen hányás szokatlan PWS-ben

• Étvágytalanság - fenyegető jel

• Letargia



26

• Fájdalom (általában nem specifikus)- a
fájdalomérzet a magas fájdalomküszöb miatt  az
egészésgesekétől eltérő PWS-ben, fájdalom
ritkán fordul elő

• Fájdalom nem jól lokalizált

• Hashártya tünetek hiányozhatnak

• Hasi/gyomor puffadás, elődombordás

• Láz jelentkezhet, de hiányozhat is

• A hőmérséklet szabályozás megváltozott Prader-
Willi szindrómában

• Székletben kis mennyiségű vér mutatható ki a 
krónikus gyomorhurut jeleként

Mellékletként a kiadvány végén egy algoritmus 
található a sürgősségi osztályok számára Hasi 
panaszokkal jelentkező PWS beteg kivizsgálására.
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A fenti tünetek GYOMORELHALÁSRA / 
GYOMORRUPTURÁRA hívják fel a figyelmet, 
ami egy ÉLETVESZÉLYES ÁLLAPOT lehet!

A kórelőzményben szerepelhet:
• Mértéktelen evés 1 héten belül

• Túlevés és a mértéktelen evés elhízott és 
sovány PWS egyénben egyaránt jelen lehet

• Gyakran fordul elő szabadság vagy olyan 
események után, amikor kevésbé kontrollált 
a táplálék bevitel

• Gyomorürülési zavar gyakori és 
aluldiagnosztizált PWS-ben

• A lehet soványság, de előfordul jelentős 
elhízást követő súlycsökkenés után is 
(ilyenkor felmerül az elvékonyodott 
gyomorfal lehetősége)

Lásd: http://www.pwsausa.org az Orvosi
menüpont a PWS betegek
Gasztorenetológiai fejezetben (Medical /
Gastric/Intestinal).
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Fontos feljegyzések



Gyomor-bélrendszeri panasszal jelentkező PWS beteg
ajánlott kivizsgálási algoritmusa

Tudott vagy feltételezett túlevés,
hányás, letargia vagy hasi fájdalom,

haspuffadás

Stabil a beteg
fizikálisan

egyensűlyban?

IGENNEM

Etetés felfüggesztése,
Gyomorszonda lehelyezése,
Sürgős sebészeti konzílium, hasi
CT
Rectalis digitalis vizsgálat
Vérkép, szérum kortizol, ionok,
máj-vesefunkció, amiláz, lipáz,
laktát, sav-bázis vizsgálat,
alvadás vizsgálat, vércukor, teljes
vizelet

NEM

IGEN

Etetés felfüggesztése, fekvő- és
álló natív hasi rtg
Rectalis viszgálat székletrög
irányába, székletvér vizsgálat

Szabad levegő?
Gyomortágulat /

székletrög /
székrekedés gyanúja?

Gyomornekrózis,
gyomorruptúra

felmerül?

Azonnali sebészeti
beavatkozás

szükséged

Intenzív osztályra
elhelyezés
megfigyelésre
Sebészeti konzultáció
Állapotfelmérés 6-
8 óránként a tünetek
megszűnéséig
Más kiváltó ok keresése

SZÉKREKEDÉS HASPUFFADÁS EGYIK SEM
Egyéb okok:
hasnyálmirigy
gyulladás, epekövesség
stb. kizárása
Hasi ultrahang
Hányás esetén
nyelőcsőelzáródás,
ételmérgezés
kizárandó

Etetés felfüggesztése
Gyomorszonda a
nyomás csökkentésére
Sebészet
szükségességének
kilátásba helyezése
Állapotfelmérés 6-8
óránként, rosszabodás
esetén sürgős CT
Székletvér pozitivitás
esetén
gasztroenterológiai
konzultáció

Béltisztítás
Székletrög keresése
rectalis vizsgálattal
vagy beöntéssel a
béltisztítás előtt
Kalóriaszegény
folyékony étrend
TFT és elektrolit
értékek ellenőrzése
Székletvér pozitivitás
esetén sebészeti,
gasztroenterológiai
konzultáció
Állapotfelmérés 12-24
óránként
Fokozódó haspuffadás,
a hashajtás
eredménytelensége
elzáródás lehetőségét
veti fel,
gasztroenterológiai
konzultáció javasolt

FIGYELEM:
PWS-ben csökkent az izomtónus

és a fájdalomérzet. Ez lekenheti az
akut hasi kórképek tipusos

tüneteit, hasonlóan a szteroidot
szedő betegekhez.
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