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PRADER-WILLI SENDROMU

Prader-Willi sendromu (PWS), 15nci kromozomdaki
anormallikten  kaynaklanan — kompleks  bir  néro-
davranmigsal genetik bozukluktur.

Biitiin wklarda goriilebilir ve kadin ve erkeklerde esit
stkliktadw.  Tahmini prevelanst 1:12,000 ile 1:15,000
arasimda degismektedir.  Yenidoganlardaki insidansi
bilinmemektedir.

PWS tipik olarak diisiik kas tonusu, biiyiime hormonu
tedavisi almayanlarda kisa boy, cinsel gelisimin
tamamlanamamasi, davranig problemleri ve kronik a¢lik
hissine sebep olmaktadir. Normalden ¢ok daha az kalori
harcayan metabolizmalar: sayesinde asirt yemek yeme ve
yasami tehdit edecek kadar siddetli obezite gelisebilir.

Dogumda bebek tipik olarak, gestasyonel yasa gore diisiik
dogum agwrlikli ve hipotoniktir, diisiik kas tonusuna bagl
olarak emme giicliigii ¢ekerler ve “biiyiime geriligi”
gozlenir.

Tkinci devre ise “iyi gelisme” donemidir. Iki ile bes yas
civarmmda baslayip hayat boyu devam eden bu donemde,
istah artisi, kilo kontrol problemleri ve davranig
problemlerinin eslik ettigi motor gelisme geriligi
gozlenir.
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TIBBi UYARI - Rutin ve Acil Tedavi Durumlarinda
Gozoniinde Bulundurulmasi Gerekenler:

Medical professionals can contact PWSA(USA) to obtain more
information and put you in touch with a specialist as needed.

Anestezi ve ila¢ reaksiyonlari:

PWS’li bireylerde standart dozdaki ila¢ tedavileri ve anestezik
ajanlara karst beklenmeyen reaksiyonlar gézlenebilir. Sedasyon
yapan ilaglar kullanirken son derece dikkatli olunmalidir: uzamis
ve abartili yanitlar rapor edilmistir.

Anestezi - hitp://'www.pwsausa.org/research/anesthesia.htm

Bazi ilaclara bagh gozlenen yanetkiler:

PWS’li bireylerde standart dozdaki ilag tedavilerine karsi beklenmeyen
reaksiyonlar gozlenebilir. Sedasyon yapan ilaglar kullanirken son
derece dikkatli olunmalidir: uzamis ve abartili yanitlar rapor edilmistir.
Sadece asirt sivi alimma baglh veya antiditiretik etkisi bulunan
ilag kullanimuyla iliskili olarak (NOROTROPIK ilaglar dahil) su
entoksikasyonu meydana gelebilir.  Su entoksikasyonu - http://
www.pwsausa.org/support/water_intoxication_alert.htm

Yiiksek agr1 esigi:

Tipik agrt sinyallerinin eksikligi sik bir durumdur ve bu durum
enfeksiyon veya yara varligini maskeleyebilir. PWS’li bir kisinin
enfeksiyon ¢ok siddetleninceye kadar agr sikayeti bulunmayabilir
veya hasta agriy1 lokalize etmekte giiclilk ¢ekebilir. Ebeveynlerin
veya bakicinin davranis veya saglik ile ilgili miiphem degisikliklerden
bahsetmesi durumunda hekim, tibbi bir gerekg¢e arastirmalidir.

Solunum problemleri:

PWS’li bireylerin solunum sikintist riski artmustir, OZELLIKLE
ENFEKSIYON SURESINCE. Hipotoni, zayif gogiis kaslar1 ve
uyku apnesi bu durumun olas1 komplike edici nedenleridir. Belirgin
horlamasi olan her kisi, yastan bagimsiz olarak, obstruktif uyku
apnesi agisindan arastirilmalidir.
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Prader Willi Sendromunda uyku ile iliskili solunum
problemlerinin degerlendirilmesi icin oneriler - http.//www.
pwsausa.org/syndrome/RecEvalSleepApnea.htm
Respiratory-htip://www.pwsausa.org/syndrome/respiratoryproblems. htm

Kusamama:

PWS’lilerde kusma ¢ok nadir goriiliir. Emetikler etkisiz kalabilir,
tekrarlayan dozlarda ise toksisite goriilebilir. Bu karakteristik
ozellik, hiperfajinin yanisira pismemis, kaynamis veya baska tiirlt
sagliksiz besin 6gelerinin alimi durumunda énem 6nem kazanir.
Kusmanm varligi, hayati 6nemi bulunabilecek bir hastaligin
varligini isaret edebilir.

Ciddi gastrik problemler:

Abdominal distansiyon veya gaz, karin agrisi ve/veya kusma, hayati
tehdit eden gastrik enflamasyon veya nekrozun habercisi olabilir.
PWS’lilerde bu durum normal populasyona gore daha siktir. Lokalize
bir agridan ziyade, genel bir rahatsizlik hissi mevcuttur. PWS’li bir
bireyin bu sikayetleri bulunmasi halinde yakin takip edilmesi gerekir.
X-RAY? PAAG?, KARIN GRAFISI? ve endoskopi esliginde
biyopsi, problemin derecesinin ve acil cerrahi endikasyonunun
belirlenebilmesi i¢cin gerekebilir. Medical Alert Stomach - http://
www.pwsausa.org/syndrome/medical _alert Stomach.htm

Onemli, olan baska bir durum da gastroparezi, yani mide zayifligidir.
PWS’lilerde sik goriilen bu durumun tipik gastropareziye gore hayati
tehlikesi daha fazladir. PWS’li bir ¢ocuk gastroparezi tanisi aldiginda
hospitalize edilmesi gerekebilir. Midede gastropareziye bagli siskinlik
varken yemek yenmesi ¢ok tehlikeli sonuglar dogurabilir. Daha fazla
bilgi i¢in : http://www.gicare.com/pated/ecdgs45.htm

Viicut sicakhigi anomalileri:

Idiopatik hiper- ve hipotermi bildirilmistir. Hipertermi minor hastahk
durumlarinda ve anestezi gerektiren islemler sirasinda goriilebilirken
ciddi enfeksiyona ragmen ates olmayabilir.

WWW.IpWso.0rg 1 Péso
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Cilt lezyonlar1 ve morluklar:

PWS’de sik goriilen bir aligkanlik olan cilt koparmaya bagl olarak
actk cilt yaralari belirgin bir 6zelliktir. Ayrica PWS’li kisilerde kolay
morarmaya egilim vardir. Boyle yaralar ve morluklarin goriilmesi
yanlislikla ¢ocuk istismari stiphesi dogurabilir.

Hiperfaji (asir1 yemek yeme):

Doymak bilmeyen istah, hayati tehdit edecek kadar siddetli kilo alimina
sebep olabilir. Kilo alimi, ¢ok hizli bir sekilde ve diisiik kalorili diyete
ragmen gerceklesebilir. PWS’li kisiler yemege kolay ulasilabildikler
her durumda ve zamanda siki bir sekilde denetlenmelidirler. Normal
kiloya sahip olan kisiler, bu durumu diyet ve besin alimlarinin disaridan
siki bir sekilde kontrol edilmesine borgludurlar.

Cerrahi ve Ortopedik durumlar:

Biiytime hormonu tedavisi 6ncesinde uyku degerlendirilmesi
yapilan PWS’li bebek ve ¢ocuklarin sayisinin artmasi, cerrahi
islem endikasyonlarinin ¢ogalmasi (i.e. tonsillektomi) ve
anestezi ve entiibasyon gereksinimi nedeniyle saglik ekibinin
komplikasyonlar hakkinda uyanik olmalar1 gerekmektedir.
PWS’de olas1 anatomik ve fizyolojik farkliliklara (dar havayolu,
larenks ve trakeanin tam gelismemesi, hipotoni, 6dem ve
skolyoz) bagli olarak goriilebilen akciger, havayolu ve orofarenks
travmalar en olasi komplikasyonlardir.

Skolyoz, kalca displazisi, kemik kiriklar1 ve alt ekstremite
egrilikleri gibi kas iskelet sitemine ait problemler ortopedi
literattiriinde tanimlanmistir. Fakat bu hasta grubunun ortopedi
uzmani tarafindan takibi PWS’de goriilen diger klinik sorunlar
nedeniyle komplike bir hal almaktadir.

Prader Willi Sendromu: Ortopedi Cerrahlarint ilgilendiren
durumlar - http://www.pwsausa.org/syndrome/Orthopedic.htm
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SOLUNUM ANOMALILERININ _
DEGERLENDIRILMESI iCIN ONERILER

Prader_ Willi Sendromunda Uyku ile iliskli olarak;
PWSA (USA) Clinical Advisory Board Consensus Statement - 12/2003

Uyku problemleri ve uykuda solunum problemlerinin Prader-
Willi Sendromlu bireyleri etkiledigi bilinmektedir. Bu problemler,
siklikla uyku apnesi (obstruktif (OSA), santral veya mikst)
veya hipoksi + hipoventilasyon olarak teshis edilmektedir.
Uyku yapisindaki bozukluklar ( uykuya dalmanin gecikmesi,
sik uyanmalar, uyku baslangicindan sonra uyaniklik siiresinin
uzamasi) da sik gorilir. Daha onceki calismalarda PWS’li
hastalarin ¢ogunda uyku sirasindaki ventilasyon problemlerinin
genellikle hafif diizeylerde oldugu bildirilmis olmasina karsin,
bazen kimi bireylerde ongoriilemeyen, agir, obstruktif durumlarin
gelisebildigi de bilinmektedir.

Kiiciik yas, ciddi hipotoni, dar havayolu ve morbid obezite
uyku ile iligkili solunum problemi riskini artiran faktorlerdir
ve reaktif havayolu hastah@l, hipoksik hipoventilasyon,
solunum yetmezligi gibi respiratuar problemler gelismeden
once miidahele gerektiren durumlardir. Yakin zamanda
PWS’li bireylerde biiyiime hormonu (GH) tedavisine bagh
olilmler rapor edilmesi nedeni ile artik GH tedavisi de risk
faktorii olarak kabul edilmektedir.

Heniiz kanitlanmamus bir olasilik, GH, havayollarmdaki lenfoid
dokunun biiylimesini saglayarak, 6nceden var olan hipoventilasyon ve
OSA’nin kétiilesmesine sebep olmaktadir. Yine de, GH nin heniiz, uyku
ile iligkili solunum problemlerine yol agtig1 veya kotiilesmesine sebep
oldugunu gosteren kesin bir veri bulunmadigmmi vurgulamakta fayda
bulunmaktadir. Ancak tarihsel olarak dokiimante edilmis bir bilgi olan
PWS’lilerdeki uyku ile iliskili solunum problemlerinin artmus riskinin
yant sira, bu yeni soruna da dikkati cekmek amaci ile Clinical Advisory
Board of the PWSA(USA) asagidaki 6nerilerde bulunmaktadir:

WWW.IpWso.0rg 1 Péso
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1. Prader-Willi sendromlu her bireyde hipoventilasyon, st
solunum yolu obstruksiyonu, obstruktif uyku apnesi ve santral
apnenin degerlendirilmesi amaciyla; oksijen ve karbondioksit
saturasyonu Olctimiinii de iceren bir uyku calismasi veya
polisomnografi planlanmalidir. Bu ¢alismalar, uyku evrelemesini
icermeli ve calisilan hastanin yasi ile ilgi yeterli tecriibesi bulunan
uzmanlar tarafindan degerlendirilmelidir.

2. Bir uyku ¢aliysmasinin zamanlamasinin ¢abuklastirilmasini
gerektiren risk faktorleri sunlar icermektedir:
» Ciddi obezite — Kilonun, ideal viicut agirhigi (IBW)’nin
%200’tinden fazla olmasi.
* Kronik solunum yolu enfeksiyonu veya reaktif havayolu
hastalig1 (astim) hikayesi.
* Horlama, uyku apnesi veya uykudan sik uyanma Sykiisti.
* Giin boyu asir1 uykululuk hali hikayesi, ozellikle giin
gectikee bu sikayeti artiyorsa.
» Tonsillektomi ve adenoidektomiyi dahil herhangi bir major
cerrahi girisim 6ncesi.
» Goriintilleme ¢aligmalar: ve dis ile ilgili girisimler nedeni
ile ilgili uygulanan sedasyon 6ncesinde.
* Biiytime hormonu tedavisine baglamadan 6nce veya biiytime
hormonu tedavisini almakta olan hastalarda.

PWS’li hasta, bu risk faktorlerinden biri ile kars1 karsiyaysa,
ozellikle de hizli kilo alimi ve eksersiz toleransinda azalma
durumlarinda ekstra uyku ¢alismalari planlanmalidir.

Eger hasta bilyiime hormonu tedavisi aliyorsa, yeni baslayan
belirgin bir solunum problemi bulunmadid1 takdirde, uyku
caliymasi oncesinde bilyiime hormonu tedavisinin kesilmesine
gerek yoktur.

Uyku ¢alismalarinda saptanan anormallikler, tetkigi isteyen hekim
ve uyku bozukluklarinin tedavisi konusunda bilgi sahibi bir
g6giis hastaliklart uzman ile birlikte degerlendirilmeli , tedavi ve

10
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kontrol i¢in detayli bir plan yapilmalidir. Hastanin, uyku apnesinin
tedavisinde tecriibeli bir pediatrik veya eriskin gogiis hastaliklar
uzmanina yonlendirilmesi siddetle dnerilmektedir.

Kalori kisith diyete ek olarak, kilo verilmesini ve uygun
kilonun korunmasini saglamak amaciyla yapilan bir planlama,
su modaliteleri icermelidir:

* Oksijen destegi

» Siirekli pozitif havayolu basinci1 (CPAP) veya BiPAP

» Bazi hastalarda hipoksemi riski nedeni ile Oksijen dikkatle
kullantlmalidir.

* CPAP veya BiPAP’1 kabul edebilmelerini saglamak i¢in
davranig egitimi gerekebilir.

» Tedavi planina uyumu saglamak amactyla davranis tedavisi
icin ek ila¢ tedavisi gerekebilir.

Morbid obez ¢ocuk veya erigkinlerde (IBW > %200) solunum
caligmalarinda anormallik saptanmasi durumunda, primer sorun
olan asir1 kiloya yonelik, eksersiz ve diyet kisitlamasinda artig
dahil yogun bir miidahale gerekir. Her iki yontem de her ¢esit
cerrahi miidahaleye gore oncelikli olarak tercih edilir. Eksersiz ve
diyet kontroliinii saglamaya yonelik teknikler, PWS’li hastalarin
bakimini saglayan merkez ve kliniklerden ayrica ulusal ebeveyn
destek programi (National Parental Support Organization- PWSA-
USA)’dan elde edilebilir. Diyet ve eksersiz uyumu ile ilgili
davranigsal problemler i¢in, PWS konusunda deneyimli kisilerin
yardimi da istenebilir.

Havayolu ile ilgili bir cerrahi planlandifinda, ameliyati yapacak
olan cerrah ve anestezi uzmanmmin PWS’li hastalara 6zgii pre- ve
postoperatif komplikasyonlar hakkinda bilgi sahibi olmalarinda
fayda vardir. (bk.“Medical News”, “Anesthesia and PWS”, Drs. Loker
& Rosenfeld, Gathered View, vol. 26, Nov. — Dec., 2001 veya bk. www:
pwsausa.org).

WWW.IpWso.0rg 1 Péso
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Trakeostomi cerrahisi ve takibinin PWS’li hastalara 6zgii
problemleri vardir ve ¢ok ileri vakalar haricinde bu islemden
muhakkak kacinmak gerekir. Morbid obez hastalarda, onlari
tehlikeye atmak pahasina trakeostomi endikasyonu yoktur, ¢tinkii
burada esas patoloji obstruksiyon degil, aslinda ¢ogu zaman
hipoventilasyondur. Trakeostomi agilan PWS’li hastalarda kendini
tehlikeye atma ve o bolgeyi yaralama sik goriiliir.

Su ana kadar, PWS’de goriilen solunum problemleri ile bitytime
hormonu tedavisi arasinda sebep-sonug iliskisi gosteren direk
bir kanit bulunmamaktadir. Biiyime hormonunun PWS’li
hastalarda, solunum sisteminde iyilesme dahil bir ¢ok faydali
etkisi gosterilmistir. Anormal uyku calismast sonucu olan
hastalarda GH tedavisi ile ilgili karar verirken risk/fayda oran1 da
dikkate alinmalidir. Biiyiime hormonu tedavisinin yapabilecegi
degisiklikleri degerlendirebilmek agisindan, biiyiime hormonu
tedavisi oncesinde ve tedaviye basladiktan 6-8 hafta sonra
yapilacak uyku calismalari, hasta ailesinin ve tedaviyi veren
doktorun icini rahatlatmaya yarayabilir GH tedavisine
basladiktan bir yil sonra tekrar bir uyku calismasi endikasyonu
dogabilir.

12
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AKUT GASTROINTESTINAL HADISELER

HAYATI TEHDIT EDEBILIR
Janalee Heinemann - Idari Yetkili, PWSA (USA)

Gegenlerde bir doktor, beni telefonla aradi ve hastalarimizdan
birinin annesinin acile yaninda bizim Tibbi Uyarilar kitapgigimizi
gotiirdiigiini soyledi. Doktor, “eger o kitap¢igi getirmemis ve
internetten PWSA’nin  sitesine girmem igin 1srar etmis olmasaydi
annenin ¢ocugu Olmiis olacakt1” dedi. Hastasi 15 yasinda, ince
yapili ve asir1 derecede yemek yeme epizodu gegirmekte olan bir
kizmig. Kusma ve karmn agrist sikayeti varmis. Doktor normal
sartlarda hastaya bir kag giinliik grip tedavisi vereceklerini sdyledi
, ancak bizim uyarilarimiz dogrultusunda bulgularm pesine disiip
daha ayrintili bir inceleme ile PWS’li bu hastada dalak, mide ve
duodenumun toraksta oldu agir bir herni saptanmis ve hasta su anda
cerrahi sonrasi iyilesme déonemindeymis.

Ne yazik ki, biitiin anne ve babalarimiz, bu kitap¢igimizi yanlarinda
tagimiyorlarve her hekim de uyarilarimizi yeterince dikkate almiyorlar.
Yakin zamanda gergeklesen baska bir olayda yine ince yapili bir
erkek hasta asir1 yeme epizodunda acil servise bagvuruyor, hastanin
sikayeti yeterince ciddiye alinmiyor. Bir hekimimizi konstiltan olarak
goérevlendirmis olmamiz ve onun acil olarak eksplorator (kesifamaglt)
laparatomi yapilmast gerektigini belirtmesine ragmen, hastanenin
lokal hekimi durumun hayati ciddiyeti olduguna inandiginda cerrahi
icin ondort ile onaltr saat geg kalmmusti.

Bu gen¢ adamin bu olaya kadarki durumu iyiydi ve yeme
epzodundan bir ka¢ saat sonra ilk olarak sadece mide agris1 ve
kusma sikayetleri vardi. Dr. Rob Wharton’in 1998 yilinda The
Gathered View’da yayinlanan makalesi i¢in asagiya bakin. Dr.
Wharton’in tanimladig1 sey tam olarak “akut idiyopatik gastrik
dilatasyon” idi. Bu durumda tipki kalp krizi sirasinda kalp dokusunun
bir kisminin 6lmesi gibi, mide dokusunun bir kismi Slmektedir.
Bu durum aniden gergeklesir, hayati 6nem arz eder ve acil cerrahi
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miidahale gerektirir. Bu durumun sebebi hakkinda farkli kisiler ile
konustum, bu kisiler arasinda gastroenteroloji uzmanimiz Dr. Ann
Scheimann ve Dr. Wharton(merhum) ile birlikte bu raporu hazirlayan
patologumuz da bulunmakta. Bizim varsayimimiza gére PWS’li bir
hastanin midesi yemek ile asir1 gerilirse (ince yapili bireyler daha
fazla risk tasirlar), ve normalde almasi gereken dolgunluk veya agr1
mesajint almazsa, mide, kan akimimin kesilmesine sebep olacak
noktaya kadar gerilebilir ve nekroza ugrar.(Mide kararir ve 6liir).

Asir1 yeme davranisinin yol acabilecegi 6nemli diger bir tibbi
acil durum ise gastrointestinal perforasyondur. Ayrica, siddetli
mide agrisivarh@inda hekim, safra tasi ve pankreatit olasih@ina
yonelik olarak ultrasonu da diisiinmelidir. Pankreatit, kan
biyokimya analizi ve abdomen BT ile ayirt edilebilir.

TIBBI UYARI: Mide Problemleri Onemli

Hastaliklarin Sinyali Olabilir
Daha énce “The Gathered View” Mart-Nisan 1998°de
yayimlannustir.

Prader-Willi sendromu ile ilgi olarak ailelerin ve diger bakicilarin
daha fazla bilgi sahibi olmalar1 gerektigini diistindiigiimiiz 6nemli
tibbi bir durumu yakin zamanda gézlemledik ve bildirdik*. Bu
durum PWS’lilerde sik olmasa da, baska herhangi birine gére bu
bireylerde ¢ok daha sik gozlenmektedir. Bu durumu tanimak ¢ok
o6nemli, ¢linkii tan1 ve tedavide gec kalindiginda ¢ok ciddi saglik
problemlerine yol agabilir. Bu durum ancak zamaninda miidahale
edildigi takdirde basart ile kontrol altina alinabilir.

Akut idiyopatik gastrik dilatasyon durumundan bahsetmistik.
Bu durum siklikla 20’li veya 30’lu yaslarda, aniden baslar.
Genellikle ortada bilinen bir sebep bulunmamaktadir. Hastaligin

14
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ilk belirtileri santral abdominal miiphem bir rahatsizlik hissi veya
agr1 ve kusmadir. Midedeki sislik veya gerginlige bagli abdominal
distansiyon bu evrede goriilebilir. Bu noktada hastanin viicut
sicaklig1 da yiikselmeye baslayabilir. Ek olarak kisi kendini hasta
hissetmeye baslar ve kotii gortiniir.

Bu semptomlarin belirdigi hastalar acil tibbi bakim alltina
alinmahdirlar:

» Karin agrisi
* Gaz ve distansiyon
* Kusma

Abdominal distansiyon varliginda basit bir direk batin grafisi veya
bilgisayarli tomografi ¢ekilmelidir. Abdominal distansiyon mevcut
ve hastanin agris1 var fakat hasta goreceli olarak iyi goriiniiyorsa,
inflamasyon belirtileri gosteren mideyi degerlendirmek agisindan
siradaki islem endoskopi olmalidir. Eger direk grafide distansiyon
mevcut ve hastanin durumu kotii goriiniiyorsa, mide duvarii
doseyen dokunun inflamasyonu ve nekroz bulgulart (doku
olimi ve ciirimesi) agisindan daha yakin incelenebilmesi igin
acil cerrahi miidahale gerekebilir. Ciddi distansiyon ve nekroz
varliginda tedavi i¢in, midenin 6nemli bir kisminin cerrahi olarak
cikarilmasi gerekebilir.

* Wharton RH et al. (1997) Acute idiopathic gastric dilation
with gastric necrosis in individuals with Prader-Willi syndrome.
American Journal of Medical Genetics, Dec. 31; Vol. 73(4): page
437-441.
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ANESTEZI ve Prader-Willi Sendromu

James Loker, MD, Laurence Rosenfield, MD

Prader-Willi Sendromu ve Anestezi ile Ilgili Sorunlar
Prader-willi sendromlu bireylerin anestezinin seyrini degistiren
saglhk problemleri olabilir.

* Obezite - Obez bireylerin  obstruktif apne, pulmoner
sorunlar ve diabete yatkinliklari daha fazladir. Hastay: anesteziye
hazirlarken bunlarin hepsi dikkate alinmalidir. Kisinin kan oksijen
veya kan karbondioksit diizeyleri farkli olabilir vebu durum,
kisinin oksijeni de iceren bir takim ilaglara cevabini degistirebilir.
Pulmoner hipertansiyon, sag kalp yetmezligi ve 6dem, ameliyattan
6nce bir kardiyoloji veya g6giis hastaliklari uzmani tarafindan
degerlendirilmelidir. EKG’de sag ventrikiil  hipertrofisinin
gosterilmesi  pulmoner hipertansiyon varhigini degerlendirmek
acisindan faydali olabilir. PWS’li bireylerde obezite nedeniyle tam
olarak farkedilemese de, siklikla belirgin bir viicut demi (ekstra siv1)
mevcuttur. Bu agidan dikkatlice degerlendirilmeli ve gerektiginde
anestezi 6ncesi ve sonrasinda diuretik kullanilmalidir. Biling agikken
yapilan havayolu kontroliinde birtakim problemler olabilir.

* Yiiksek agr1 esigi - PWS’li bireyler agrili uyaranlara
diger insanlar ile ayni Olgiide yanit vermeyebilirler. Bu durum
postoperatif yonetimde kolaylik saglasa da, mevcut problemleri de
maskeleyebilir. Agr1 viicudun problemlere karst bize bir uyarisidir.
Cerrahi sonrasinda, uygulanan prosediire kiyasla orantisiz bir agri
varligi, hekimi bir seylerin ters gittigi konusunda alarma gegirmelidir.
Altta yatabilecek problemlerin diger olasi bulgulart arastirilmalidir.

* Viicut sicakhginda degiskenlik - Viicut sicaklig
hipotalamus tarafindan ayarlanir. Hipotalamustaki bir soruna
bagli olarak PWS’li bireyler hipo- veya hipertermik olabilirler.
Anne-baba veya bakici, hastanin viicut sicakliginin genelde ne
kadar oldugunu sdyleyerek anestezi uzmanina yardimci olabilirler.
PWS’de malign hipertermiye yatkinligin bir belirtisi olmasa da
kesin gerekli olmadig: siirece, depolarizan kas gevseticilerden
(or: siiksinil kolin) siddetle kagmilmalidir.
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» Kalin tiikiiriik salgis1 - PWS’de sik bir problem de olagandist
kalin tiiktiriik salgisidir. Bu, 6zellikle biling a¢ik sedasyon yapilan
vakalarda veya ekstiibasyon (solunum tiipiiniin ¢ikarilmasi)
sirasinda hava yolu kontroliinii zorlastirabilir. Kalin salya ayni
zamanda dis cirikleri ve dis kaybma yol acabilir. Anestezi
oncesinde agiz hijyeni de degerlendirilmelidir.

* Yiyecek arayan davranislar - Genel anestezi alacak veya biling
acik sedasyon uygulanan bireylerde midenin bos olmasinin hayati
6nemi vardir. Bu, mide iceriginin akcigerlere aspire olma riskini
azalti. PWS’li bireyeler genellikle asirt yeme egilimindedirler
ve cerrahi 6ncesinde yemek yemis olsalar da gergegi her zaman
sOylemeyebilirler. PWS’li herhangi bireyin, bakicisinin birsey
yemediginden emin oldugunu soylemedigi takdirde, midesinin
dolu oldugu kabul edilir. Solunum tiipiinii yerlestirmeden once
mideye gonderilecek bir tiip ile midenin bos olup olmadigindan
emin olunmalidir. Baz1 PWS’li bireylerde regurjitasyon olabilir ve
bu bireyler aspirasyon i¢in daha yiiksek risk altindadirlar.

» Hipotoni - PWS’li infantlarin biiyiikk bir kismi belirgin
olarak hipotoniktir. Bu durum genellikle 2-4 yaslarinda diizelir.
Bununla birlikte biiyiikk bir kismimin kas tonuslart normal
bireylere gore daha diisiik olmaya devam eder. Bu durum efektif
olarak okstirememeye ve solunum tiibii kullanimi sonrasinda
havayollarinin temizlenmesinde problemlere yol acabilir.

* Cildine hasar veme - Derisini kopararak cildine hasar verme
aliskanligi PWS’lilerde goze ¢arpan bir problemdir. Bu, insizyonel
yaralarin ve intravendz girisim yerlerinin iyilesmesini komplike
edebilir. Bu bolgeler iyi kapatildig: takdirde hastalar genellikle
tek baslarina birakilabilir. Kisinin biligsel durumuna bagh olarak,
iyilesme siirecinde cerrahi yaralarin korunabilmesi i¢in, ellerinin
baglanmasi veya kalin eldivenler giydirilmesi gerekebilir.

* Hipotiroidizm - PWS hipotalamik bir bozukluk oldugundan
hipotalamusun diger fonksiyonlarinin da etkilenmesi beklenebilir.
PWS’deki hipotiroidi insidanst bilinmemekle birlikte, tiroid
beziyle ilgili problemelerden ziyade, tiroid stimulan hormon
veya tiroid salgilayici faktor cksikligine bagli olarak tiroid
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hormon diizeyleri diisiik saptanabilir. Tiroid hormon diizeylerinin
bakilmast, preoperatif degerlendirme icin faydali olabilir.

* Zor damar yolu - Obezite ve diisiik kas kitlesi gibi bir takim
problemlere bagli olarak PWS’li bireylere damar yolu acilmast
sirasinda bazi zorluklarla karsilasilabilinir. Anestezi alacak her
bireyin stabil bir damar yolunun bulunmasi zorunlulugu vardir.

* Davramis problemleri - PWS’li bireyler, emosyonel
patlamalara, obsesif-kompulsif bozukluklara ve psikoza daha
yatkindirlar. Kapsamli bir psikotropik tedavi altinda olabilirler
ve kullanilan ilaglarin anestezikler ile etkilesimlerinin ¢ok iyi
bilinmesi gerekir.

*Bilyiime hormonu eksikligi - PWS’libiitiinbireylerde bitytime
hormonu eksik olarak kabul edilebilir. PWS tanisinin konmus
olmasi, yakin zamanda FDA (Amerikan gida ve ilag idari kurulu)
tarafindan biiylime hormonu tedavisi baslama endikasyonlar:
arasina alindi. Stres durumlarinda, biiyiime hormonu eksikliginin
kortizol salimimini degistirdigi pek goriilmemektedir, bu sebeple
steroid destegine gerek bulunmamaktadir. Biiylime hormonu
tedavisi almayan PWS’li bireylerin kii¢iik havayollar1 viicutlarina
gore beklenenden daha kii¢iik boyutlarda olabilir.

Anestezi sonrasi diizelme

Anestezi sonrasinda goriilen uyusukluk, altta yatan somnolasa
bagli olup, santral apnenin bir komponenti olabilir. Rutin ayaktan
tedavi prosediirlerinde, gece boyu izleme de 6nem verilmelidir.
Yukarida da bahsedildigi gibi problemlerin biiyiik ¢ogunlugu
obezite, santral ve obstruktif apne gibi nedenlere bagli olmakla
birlikte, zay1f kas tonusu ve kronik aspirasyon da, anestezi sonrasi
solunum sorunlarinda rol oynayabilir.

Ozet

PWS’li bireyler giivenle anestezi alabilirler. Riskler, islem
oncesindeki genel saglik durumlar ile iliskilidir. Komplikasyonlarin
biiyiik cogunlugu, her zaman yakindan monitorizasyon yapilan genel
anestezilerde degil de, biling agik sedasyonlarda ger¢eklesmektedir.
Gegerli tibbi kararlar yalnizca, hastay1 ve hastanin tibbi ihtiyag¢larimi
bilen bir hekim tarafindan verilebilir.
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Prader-Willi Sendromunda SOLUNUM

PROBLEMLERI
James Loker, M.D. Pediatrik Kardiyoloji Uzmani
PWSA (USA) Clinical Advisory Board Uyesi

Yakin tarihli makaleler, PWS’li bireylerin solunum problemleri
i¢in risk tagidigini gostermeye devam etmektedir. PWS’de 6zellikle
santral hipoventilasyon/apne ve obstruktif apne ile ilgili problemler
yakin zamanda arastirtlip incelenmis durumdadir.

Santral hipoventilasyon, solunum hizinin azalmast ve ozellikle
uykudayken solunumun derinlesmesi ile karakterize bir bozukluktur. Bu,
giinboyu uykululukla birlikte, eger belirginse akcigerlerde artmis kan
basimnct gibi problemlere yol agabilir. Prader-Willi sendromlu bireyler
azalmis kas tonusu, asir1 obezite ve olasilikla solunumun nérolojik
olarak uyarilmasmin azalmasina bagl olarak santral hipoventilasyon
icin yiiksek riske sahiptirler. Calismalar, PWS’li baz1 bireylerin solunum
hizinda ve derinliginde azalma kaydedildigini gostermektedir.

Santral apne, uyku sirasinda solunumun tamamen durmasi anlamina
gelmektedir. Prader-Willi sendromlu bireylerde normalde solunumu
uyarici etkisi bulunan kimyasallara kars1 cevabin degistigini gosteren
bazi calismalar bulunmaktadir. Hem viicuttaki hem de beyindeki
solunum ile iliskili reseptorler arastirilmaya devam edilmektedir.
Santral apnenin klinik 6nemi de halen arastirilmaktadir.

Obstruktif uyku apnesinin Prader-Willi sendromunun yanisira
Down sendromu gibi hipotoni (diisiik kas tonusu) ile giden diger
sendromlarda da oldugu bilinmektedir. Ayrica normal pediatrik
popiilasyonun %2’sinde de goriilmektedir. Bu durum kisi uyku
sirasinda nefes almaya calistiginda, hava yolundaki obstruksiyona
bagl olarak akcigerlere hi¢ hava girememesi sonucu gerceklesir.
Obstruksiyon, burundan akcigerlerdeki kii¢lik hava yolu pasajlarina
kadar herhangi bir yerde olabilir. Bu kisiler sesli soluk alip verirler
ve hi¢ hava hareketinin kaydedilemedigi sessiz periyodlarla birlikte
horlamalar eslik eder. Tedavi edilmeyen obstruktif apne, 6liim dahil
bir ¢ok ciddi komplikasyon ile sonuclanabilir.
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Genglerde solunum zorluguna yol agabilecek bazi diger problemler
de, mide refliisii ve aspirasyondur. Prader-Willi sendromunda
kusma azligi belirgin olarak hissedilse de, kronik solunum
problemi olan kiigiik cocuklarda reflii varligi da arastirilmalidir.

Amerikan Pediatri Akademisi tarafindan yakin zamanda,
obstruktif uyku apnesinin tani ve tedavisi i¢in yeni prensipler
belirlenmistir. Bu prensiplere gore, horlama hikayesi ve hava yolu
obstriiksiyonuna ait bir delil bulunan biitiin ¢ocuklar taranmalidir.
Asirtuykululuk, belirgin obezite veya ameliyet 6ncesi durumlarda,
doktorunuz bir uyku c¢aligmasi isteyebilir. Pozitif hikayesi olan
bireylerde, solunum paterni, kalp hizi, oksijen seviyesi ve hava
hareketinin kaydedildigi bir uyku calismasi gergeklestirilebilir.
Test sonucu pozitif ¢iktiginda, tedavinin bireysellestirilebilmesi
icin daha ileri ¢aligmalar gerekebilir. Yeni standardizasyonlar
cercevesinde, primer tedavi yaklasimi, tonsillektomi ve/veya
adenoidektomi ile kisinin solunum yolunu a¢ik tutmak i¢in gece
taktig1 bir maske olan CPAP (Siirekli Pozitif Havayolu Basinci)
kullanimini igermelidir.

Siklikla, ayn1 hastada hem obstruktif hem de santral tipte apne ortaya
cikabilmetedir. Muhtemelen bu durum, solunum problemleri olan
Prader-Willi sendromlu hastalarin ¢ogu i¢in de gegerlidir. Obstruktif
ve santral apnenin ikisi de uyku calismasi ile degerlendirilebilir.
Ozetleyecek olursak, Prader-Willi sendromlu bireyler basta obstruktif
apne olmak {izere solunum problemleri a¢isindan risk tasimaktadirlar.
Obstruktif apne semptomlart olan her ¢ocuga uyku calismast
yapilmasi gerekmektedir. Prader-Willi sendromunda santral apnenin
yeri halen arastirilmaktadir.

Bu makaleye katkilari bulunan asagidaki kisilere 6zel
tesekkiirlerimi bildiririm:
e Dan J. Driscoll, Ph.D., M.D. PWSA (USA) Clinical
Advisory Board Bagkani
e Merlin G. Butler, M.D., Ph.D. PWSA (USA) Scientific
Advisory Board Bagkani
* David M. Agarwal, M.D. PWSA (USA) Research Advisory
Committe Uyesi
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Prader-Willi Sendromu:
ORTOPEDI CERRAHLARINI iLGILENDIREN
KLINIK DURUMLAR

Martin J. Herman. Department of Orthopedic Surgery, St.
Christopher's Hospital for Children, Erie Avenue @ Front Street,
Philadelphia, PA 19134 USA. Telephone: (215) 427-3422; Fax.
(215) 427-8782

Giris: Prader-Willi sendromu (PWS) hipotoni, hipogonadizm,
hipefaji ve obezite ile karakterize bir 15nci kromozom bozuklugudur.
Ortopedi literatiiriinde skolyoz, kalga displazisi ve alt ekstremite
egrilikleri gibi kas-iskelet sistemine ait belirtileri tanimlanmistir.
Ancak  ortopedi cerrahlar1 perspektifinden bakildiginda, bu
hasta popiilasyonunun tedavi ve bakimi, PWS’nin diger klinik
manifestasyonlari nedeni ile komplike bir hal almaktadir. Osteopenti,
psikiyatrik bozukluklar, ve agrinin algilanmasinda azalma PWS’de
stk olarak bildirilmistir, ama ortopedi literatiiriinde bu konular hig¢
tartisitlmamustir. Yazarlarimiz, PWS’1i hastalarin ortopedik acidan
ele alimmi etkileyecek bitiin klinik sorunlara dikkat ¢ekmek
maksadiyla 38 hastanin 8 yilllik izlemleri sonucunda bir klinik
gozden gecirme(review) sunmaktalar.

Metod: Kurumlarda kalan ve PWS tanisi almis olan otuz bir
hasta muayene edildi ve gecmis saglik kayitlar1 yeniden gézden
geeirildi. Hastalarin demografik bilgileri, genetik test sonuclari,
kas-iskelet tanilari, psikiyatrik tanilar1 ve klinik davranislari
kaydedildi. Rutin klinik bakimlart siirecinde yapilmis olan
radyolojik ¢alismalar1 degerlendirildi.

Sonuclar: Ortalama yast 22 olan (8-39 yas arasi) 22 erkek ve
9 kadin hasta incelendi. Kromozom 15q anormalligi 18 hastada
saptandi. Klinik olarak skolyoz, 31 hastanin 24’tinde saptandi,
radyografik olarak ise bu 24 hastanin 14’iinde (biitiin hastalarin
%45’inde skolyoz) teyit edildi. Ortalama primer a¢1 31° idi,
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hastalarin t¢tine korse tedavisi verildi, ikisine ise spinal flizyon
ameliyat1 yapildi. Radyografik incelemelerde 18 hastada daha
once belirtilmemis bir bulgu olan servikal lordozda azalma ve
serviko-torasik kifozda artma gosterildi. 26 hastanin kalga filmleri
incelendiginde, 2 hastada (%13) displazi gosterildi; SCFE(Slipped
Capital Femoral Epiphysis = Femur Basi Epifiz Kaymasi) ise
tanimlanmadi. 6’sinda birden fazla olmak tizere (2-7 arasi) 14
hastada toplam 58 kirik hikayesi oldugu dogrulandi. 14 hastada
kemik dansitometresi yapildi ve lomber omurga Z-skorlarina
gore 8 hastada osteopeni, 4 hastada da osteoporoz saptandi. 26
hastanin, diirtii kontrol bozuklugu (7), organik kisilik bozuklugu
(6), karsit olma karsit gelme bozuklugu (5), distimik bozukluk
(4), depresit bozukluk NOS (3), dikkat eksikligi hiperaktivite
bozuklugu (2) ve obsesif kompulsif bozuklugu (2) igeren eksen
I psikiyatrik tanilar1 vardi. Dokuz hastanin kendine zarar verme
davranis1 mevcuttu. Alti hasta ortopedik cerrahi islem gegcirdi,
bir hastada major komplikasyon gelisti (spinal enfeksiyon). Kirtk
tedavileri stk minor komplikasyonlar ile birlikte seyretti.

Tartisma: Bu hasta grubunda gozlenen osteopeni, zayif diirtii
kontrolii, kars1 gelme davranislart ve azalmis agri duyarligi,
her tirli ortopedik cerrahi ve cerrahi dis1 tedavi yaklasimini
komplike edebilmeleri nedeniyle PWS’de dikkat edilmesi gereken
durumlardir. PWS’li ¢ocuk ve erigkinlerin tedavisi ile ilgilenen
ortopedi cerrahlari, planlarmi dikkatli yapmali ve temkinli
ilerlemelidirler.

(Orlando, FL ‘deki 2003 PWSA (USA) Bilimsel Konferanstan
ozet alinmistir)
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Arastirma amachbeyin dokusubagisiileilgilenenlerin kendiulusal
kuruluslari ile veya Hollanda Beyin Bankasi, Hollanda Norolojik
Bilimler Enstitiisii, Meibergdreef 47, 1105, BA, Amsterdam,
Hollanda; telefon +31-20-5665499, secretariaatnhb@nin.knaw.nl,
www.brainbank.nl isimli kurulus ile iliski kurmalari rica olunur.
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