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S Ménh
Prader-Willi Syndrome Association (USA) 1a mt t6 chtrc cua cac gia dinh va chuyén gia cung lam vi€c vdi
nhau dé giéng 1én nhiing canh gidc, ung ho cho cac dich vy, cung cap gido duc va bién ho, quing ba va
nghién ciru ngan qily dé nang cao chét luong cudc sdng cho nhing ai anh hudng boi hoi chimg Prader-Willi.


mailto:info@pwsausa.org
http://www.ipwso.org/

LTt ... phan trong bia
BAO PONG Y KHOA Nhirng Luu Y Quan Trong............ccocovevrvnvesrerensensensieensinsnns 5
Phan Ung GAY MB.......c.ooevereeieereieseie s ies s sesiesssssssse s s s s s s s s s nsnes 5
Phan Ung Bét Loi d6i V1 MOt S8 thUSC..........cveeveereeeeeieciesssesssess e sessesseesessesses s 6
NHIEM DOC TIUGC ..ottt sttt es sttt s ettt en s st etanans 6
NGUONZ CHIU QAU CAO. ...ttt ettt b et sb e sees 6
Suy Thugng Than véi nguoi ¢o hdi ching Prader-Willi .......occooeiiiiiiie 7
Nhirng bét thudng vé nhibt d0 coth .........cc.vveveieeeieeeeeeeeee s 7
Nhirng vét bam va ton thONE V& da ........c..eveevrevriereiceieeeseesessesseesesssessss s sessensen e 8
Hyperphagia (An qua d0/Khong Bilt N0) ..........evecerveerecenreseeeeesisseesiessesseseessesseesees e, 8
KNONG the O M .......cvecveveeecseeseeeeee st es s en s s s ese s nseas 8
Nudt va su NEIET thG ..eiii e 9
Nhirng quan tim vé dwong ho DAP ...........cco.ooveveereeieeeceeeeeecee e 9
Nhirng dé nghi dé danh gia sy ho hap bat thuong khi dang ngii khi bi hoi
ChNE Prader-Willi.......cooiiiiiiee s 10
Nhiing nhan xét ing hd viéc diéu tri béng Growth Hormone .......cccccoeevveeiivcvenc i, 15
Nhirng quan tim Khi diéu tri trong vVien ...........cccccoevvieirenereceseseeeeeeseeee e 15
GAY IMB <ttt bbb bR b ettt b e b n e 15
Nhirng quan tdm vé phau thuat va chinh hinh........ccoocoeevieieeceeeeeeeeeeee e, 18
QUAN SAL NAU PRAU ..ocvovecvececeescees ettt sttt s ettt nens 19
Nhirng quan tim nghiém trong vé da day VA Fudt ..........co.cooevveveceenrereeeeeee s, 22
KNONE thE O M ......vveeereeseveseies e s s ss st es sttt 22
Bénh da day nghi€m troNg .......ccceeiiiiiieiiiei e 22
TAO DON.....oi e 23
Rui ro vé bao tir hoai tir va ran vO/Nhiing dAu hiéu cAnh BAO ....ovvveeeeeeeeeeeeeeeeeeen, 25-26
Trong trudmng hgp tl thwom ...........cocoviii 26
B40 ca0 Khi tl thONE ..o s 27
Viéc cong hién co phan cho NGRIEN CUU.........ovvveecveereeeecee et 27

Biéu d6 danh gia thudt toan ciru sinh GI...........cccccoovvvevrernnnne. trang xép & phan in cudi



BAO PONG Y KHOA
Nhirng Luu Y Quan Trong khi chira tri thwong xuyén hay khi cip ciru

Chtrng bép phi va nhiing li€n quan phurc tap ctia nd 1a nguyén nhan chinh ctia cac bénh tat va tr vong
trong hoi chimg Prader-Willi. Giit gin cho ¢ nhan d6 v&i mot trong luong thich hop s& giam thiéu nhiing
phuc tap nay. Co nhiéu van dé cu thé d6i voi hoi ching Prader-Willi va s€ dugc ban bac trong phﬁn Bao
bong Y Khoa nay.

Cic chuyén vién Y Khoa c6 thé lién lac véi PWSA(USA) dé thiu thap thém cac thong tin va ciing
dwoc trao d6i voi mt chuyén gia tai day neu can den.

Phan Ung Gay Mé

Cé nhan v6i PWS (Hoi chimg Prader-Willi) c6 thé ¢6 nhiing phan tmg bét thudng voi nhimng lugng thude
gdy mé tiéu chuan. Phai cha y khi ra lugng thude gay mé.

Xem trang 15 hodc vio trang chu tai http://www.pwsausa.org xem phan Medical && muc Anesthesia

e Anesthesia and Prader-Willi Syndrome: James Loker, M.D., Laurence Rosenfield, M.D.
e Anesthesia Concerns for Patients with PWS: Winthrop University

Phan Ung Bat Loi ddi véi mot sé thude

Ngudi voi PWS ¢6 thé co nhitng phan tng bat thudng dbi véi nhitng luong thude tiéu chudn. Phai hét suc
chua y khi cép phat thude, dic biét nhitng ca nhan c6 thé bj gy mé, thube kéo dai sy tac dung, khuéch dai
nhu da duoc bao cao.

O nhiém chit léng

O nhiém chét long xay ra lién quan tdi viéc sit dung mot s6 thude vai hiéu ung chéng bai niéu, cling nhu
1a tir viéc udng quéa nhiéu mot loai chat 1ong nao d6. Cac loai thudc chdng di tiéu chay co6 thé gy ra su
chudng ruot tram trong, hoai tir va ran nirt cho nén tranh.

http://www.pwsausa.org xem ph?m Medical dé muc Water Intoxication.

Ngudng chiu dau cao

Khoéng c6 déu hiéu biéu 16 sy dau dén 1a su thuong tinh va ciing tir 46 che dau di mot sy nhiém doc hodc
bi thuong tich. Nguoi véi PWS khong than phién vé mot sy dau dén nio cho dén khi tinh hinh téc hai tro
nén nghiém trong hoic 14 ho c¢6 su khé khin dé xac dinh chd bi dau. Cha Me/ngudi cham sdc nén cho biét
nhitng thay ddi vé trang thai hodc thai do nao d6 dé c6 thé didu tra nhiing tac nhan ctia thudc men. Khi
mot ngudi cd PWS than phién thi phai dugc xem xét nghiém chinh.

Suy thwong than véi nguwoi ¢6 hoi chirng Prader-Willi

Ngudi c6 hoi chimg Prader-Willi ¢ thé bi hiém nguy véi chimg suy thugng than (CAI). Sy hién hiru hay
vang mit ctia ching suy thuong than khong thé chi dinh béi chi sé cortisol do duge luc 8 gid sang- ho
phai duoc thir nghiém khi cing thing ( thi dy, véi béng sbt rét) hodc ding mot thir nghiém twong tu.
http://www.pwsausa.org va xem phﬁn Medical dé muc Adrenal Insufficiency

Nhirng nhiét d9 bat thwong vé co thé

Siéu v6 can (Idiopathic) — va su ha than nhiét da dugc bao cao. Hién tuong ha than nhiét xay ra trong khi
bi bénh nhe va trong khi dugc gay mé. Sét cao co thé khong th?iy dugc méc dau bi nhiém nang. Tét ca cac
ca nhan co PWS déu bi nguy hiém vi than nhiét cta ho thip boi vi sw hu hai phin ngoai vi (peripheral)
somatosensory va phan trung tdm diéu chinh nhiét d6 (central thermoregulation), kém phan doan va nhin
thirc khong linh hoat. Sy ha than nhiét 4c tinh nay 1a mét hiém nguy de doa tinh mang trong PWS.


http://www.pwsausa.org/
http://www.pwsausa.org/
http://www.pwsausa.org/

Ton thwong vé da va bam tim

Vi day la thoi quen thong thudng cho ngudi c6 PWS, cac vét 1 16i gy ra do vi ty minh boc da 1a diéu
hién nhién. C4 nhan v6i PWS ciing dé dang bi bam tim. Sy hién dién cua cac vét thuong va bam tim nhu
thé nay co6 thé din dén sai 1am vi tinh nghi bao hanh thé chét. Nhimg ton thuong nay c6 thé gay nén
nhiém tring chét ngudi. C6 nhidu phuong cach kha thi trong viée béc da.

http://www.pwsausa.org xem phan Medical d& muc Skin Picking

Hyperphagia (An qua do/ Khong biét no)

An khong biét no din dén viéc tang trong luong de doa tinh mang, ngay ca viéc ndy ciing cd thé xdy ra
nhanh chéng dudi mot ché d6 an udng kiéng cir (low-calorie). Cac ca nhan véi PWS phai can duge quan
sat vao moi thoi diém noi ma thue phém o thé léy dugc. Ho c6 dugc mét trong luwong binh thudng 1a khi
dugc hoan thanh trong viéc kiém soat chat chd ché do va khau phﬁn an cua ho.

Khong thé 6i mira

Oi mira hiém khi xdy ra d6i v6i nhimg ai c6 PWS. Lam cho ho 61 mira c6 thé 1a khong hiéu qua, va sy
viéc tang thém luong thudc lai c¢6 thé lam ho bi ngd doc. Pic tinh nay 1a su quan tam cu thé trong viéc an
ubng qua do, in khong biét no va con kha ning an nhitng d6 chwa duge nau chin, d6 hu théi, hodc ngay
ca nhiing thirc an khong lanh manh. Sy hién dién ciia mot sy 61 mira la déu hiéu cua mot bénh ly nguy
hiém tinh mang va cip bach yéu ciu mot sy diéu tri tic thoi.

Nuot va nghet the

Ngudi co6 PWS rit thuong gip tré ngai trong van dé nuot thirc an bat thinh linh din d&én cho ho su ngat
thd nguy hiém do nghet thirc in, vy nhiing nguoi nay can t6i mot sy xem xét danh gia trong viéc nubt
thtrc an vao. Mot sy danh gia 1am sang hodc xem xét hg bén canh giuvdng ngii 1a khong hi¢u qua trong
viéc do tim sy kho khin khi nubt. D& xem toan bo chwong muc xin vao http://www.pwsausa.org xem
phan Medical ¢& muc Choking/Swallowing

Nhirng quan tam vé duwong ho hap

Nhirng ca nhan c6 PWS c6 kha nang nguy hiém cao hon khi khé khin trong viéc ho hap. Sy gidm truong
luc, co nguc yéu, va sy ngung thd tam thoi trong khi ngii ¢6 thé 14 nhimg yéu t6 phirc tap. Nhiing ai ngti
ngay to, khong nhat thiét 13 16n tudi hay tré tudi, nén can c6 mot sy danh gid y khoa vé viéc tré ngai
ngung thé tam thoi.

Nhirng tré ngai khac c6 thé giy kho khan cho dudng hé hip khi con tré tudi c6 thé giy ra bao tir ddy hoi
man tinh va aspiration. Mac dau viéc kho 6i mita 1a diéu dang chu y ddi vei nguoi c6 PWS, ¢ hoi dugc
ghi nhan va nén duoc diéu tra & cac em viée trd ngai hé hap man tinh. Nhimng ¢4 nhan co tré ngai ngung
thd tam thoi khi ngil 14 ¢6 nguy co ¢ hoi cang nhiéu.

Respiratory Problems in Prader-Willi Syndrome: James Loker, M.D. http://www.pwsausa.org xen phan
Medical dé muc Respiratory

Nhiing dé nghi cho viéc danh gia sw hé hap bat thuwong trong khi ngi véi hdi chirng
Prader-Willi

PWSA(USA) Clinical Advisory Board Consensus Statement -12/2003

Tré ngai khi ngii va thd khong déu din khi ngii di duoc biét tir 1au tac dong t6i nhitng ca nhan c6 hoi
ching Prader-Willi (PWS). Nhiing try ngai thong thuong duoc chan doan nhu 14 sy ngung thd tam thoi
trong khi ngii (obstructive [OSA], central or mixd) hodc sy gidm luu thong khong khi thiéu dudng khi. Su
roi loan trong cau trac gide ngtl (tri tré khi di vao gidc ngi, thire gidc thuong xuyén va ting thoi gian thao
thirc sau khi mét ngii) 14 nhitng diéu thong thudng. Mic dau nhitng khao ctru trude ddy cho thdy nhidu
bénh nhén v6i PWS c6 nhimg lién quan nhe t61 viée khong thong tho khi ngli, mot lic nao do chi dau cho
rang mot s6 ngudi trong sd d6 ¢ nhiing luc nghet thé trim trong ma khong thé tién doan duoc.


http://www.pwsausa.org/
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Céc dit kién dudng nhu 1am gia ting viéc ngii khong binh thuong ké ludn khi ho con tré tudi, giim truong
luc tram trong, phé quan nho, bénh béo phi, va nhiing can thiép can dén cho nhiing tré ngai hd hip trude
d6 nhur 14 th kho khin, bénh vé& dudng ho hip, khong thd thong subt thiéu dudng khi. Vai bao céo thiét
mang cua ca nhan co PWS khi chira tri bang phuong cach hoc-mon tang trudng (growth hormone therapy
— GH), mot sO bac sy da thém day nhu 1a mot yéu t6 nguy hiém. Mot kha ning (chwa dugc minh chimg)
rang GH c6 kha ning lam gia ting phan lymphoid trong phé quan ma d6 1am xau hon tinh trang thg
khong thong thoang sin c¢6 hodc OSA. Tuy nhién, cling nhan manh rang khong cé thong tin nao cho thay
rang GH gay nén hozc 1am x4u hon viéc ngii khong binh thuong. Dau gi, ciing nén dé cap téi quan tim
méi mé nay ciing nhu qua trinh ghi nhan sy gia ting nguy hiém khi ngii khong binh thudng cho PWS, the
Clinical Advisory Board of the PWSA (USA) ¢é nhirng dé nghi sau:

1. Nghién ciru gidc ngii hodc 1a polysomnogram bao gom viée do dat lugng dudng khi bio hoa va than
khi dé danh gia sy gidm thong khi, tré ngai phén trén duong ho hap, khé thé khi ngi, ngung tho tam thoi
nén dugc du tinh cho tit ca nhiing ai c6 hdi chimg Prader-Willi. Cac nghién ciru nay bao gobm dan ngu va
dugc danh gia boi cac chuyén gia ddy di chuyén mon vé tudi tac ciia bénh nhan duoc thyc hién

2. Nhitng rii ro can lwu tim dé xic tién nhanh mét nghién ctru gidc ngii bao gom:
B Qua béo phi — Trong lugng trén 200% cua trong lugng 1y tudng (IBW)
C6 qué trinh nhiém tring ho hdp mén tinh hodc bénh duong khi quan (hen suyén)
C6 qua trinh ngu ngdy, ngung thd khi ngt hodc 1a thirc gide thuong xuyén.
C6 qua trinh ngii nhiéu ban ngay, dac biét didu nay cang xau hon
Trude khi giai phdu bao gdm viée cat hach va adenmdectomy
Trude khi lam thi tuc dung thude an than, soi hinh va 1am ring
Trudc khi bat ddu dung hoc-mon ting trudng hoic 1a dang ding phuwong phap hoc-mon

Lam thém nghién ctu giic ngu néu bénh nhan ¢ nhiéu rui ro hon, dic biét 1a trong lugng ting
bat ngd hodc bleng thé duc. Néu béng nhan dang dwoc diéu tri bing hoc-mon ting trudng,
thi khong nhat th1et phai ngung hoc-mon tiang trudng trwdce khi lam nghién ctru giac ngii
trir khi cé nhirng vin dé nghiém trong ciia dwong hd hap.

Nhitng bat thuong trong khi nghién ciru gidc ngii nén dugc trao doi véi bac sy yéu cau hay
chuyén vién vé phoi co6 kién thirc di€u tri vé roi loan giac ngu dé€ bao dam rang mot sy chura tri va
theo doi day du.

Lién lac v6i mot bac sy nhi dong hodc bac s§ kinh nghiém chuyén khoa phdi cho ngudi 16n trong
viéc di€u tri ching ngung tho tam thoi khi ngu duge nghiém chinh khuyén khich thyce hién cho
viéc san soc duong ho hap.

Vé viéc han ché calori trong ché d9 in udng kiéng cir dé c6 trong lwong thich hop, mat ké
hoach bao gom cac phwong thire nhwr la:
®  Thé dudng khi (oxygen)
u Tlep tuc tho ap lyc duwong (CPAP) hay BiAP
®  Can than khi str dung dudng khi d01 v6i mot s6 ngudi co chung thiéu dudng khi ma sy diéu
tri bang dudng khi c6 kha niang xau hon di trong khi thd budi t6i.

boi l(hi su huin luyén thai dg cho ho cling cﬁq dén dé dugc chép nhan cho CPAP hay BiPAP.
Thudc men trg gitp thai do cho ho ciing c6 the can dén d€ bao dam cho ho theo sat chuong trinl 4
chira tri.

Néu viéc nghién ctru gidc ngii khong dugc binh thuong d6i voi tré va nguoi 16n béo phi bénh tat
(IBW>200%) van d& can ning chinh yéu 1a giai quyet v mot sy can thi¢p sau rong — dac biét
13, gia tang tap thé duc va han ché trong ché do an udng. Hai diéu nay duoc wa chudng hon nhiéu



s0 v&i cac loai gidi phau. Nhirng k¥ thuat dé hoan thanh diéu nay co san sang tai cac phong kham
bénh hay cac trung tam cung cap cac sy san soc cho PWS va tur t6 chtrc ho tro cha me quéc gia
[PWSA(USA)]. Céc tré ngai v€ thai do két hop khi 3 an ubng kiéng cir hoic tap thé duc co thé giai
quyét dong thoi véi nhimg ngudi c6 kinh nghiém vé PWS.

Néu viéc giai phau vé ho hip dugc quan tAm, chuyén vién giai phiu va bac sy gdy mé can thong
hiéu sy dic thu trude va sau khi gidi phau cho nhitng c4 nhan c6 hoi chimg Prader-Willi.

Giai phau khi quan va theo ddi nhitng kho khan dac thu cho ngudi c6 PWS 13 nén tranh nhung
day cling 1a nhiing truong hop cuc ky. Khi quan la dac thu khong ¢6 gi bao dam cho ca nhan
bénh béo phi boi vi cin ban ciia sy hu hdng hau nhu 13 sy gidm thiéu khong khi, khéng gay tic
nghén. Ty minh 1am nguy hiém hay thuong tich la viéc thong thuong cua nguoi c6 PWS.

Hién nay chua c6 mot chimg c6 truc tiép nao nguyen nhan lién két gitra hoc-mon ting trudng va
phdi trong PWS. Hoc-mon tang trudng da cho thay nhiéu tac dong loi ich cho ngudi c6 PWS
ludn ca viéc cai thién hé thdng phoi. Nhimg quyét dinh trong viéc quan ly nhung nghién clru giic
ngu khéng duge binh thuong nén bao gom nhimg may rii/loi diém trong viée diéu tri bang hoc-
mon tang truong. Ciing nén tran an gia dinh va cho bac sy dicu tri két qua nghién ctru giac ngu
truée khi duoc diéu tri bang hoc mon ting trudng va két qua sau 6-8 tuan 18 diéu tri dé xem su
khac biét. Mot nghién ctru theo doi sau d6 mot nam cua diéu tri bang hoc mon ting tudng.

Piéu tri bang hoc mon ting trudng va hdi chirng Prader-Willi
PWSA(USA) Clinical Advisory Board Consensus Statement — 6/2009
PWSA International Consensus Statement 2013

Xem ca hai phat biéu tai http://www.pwsausa.org va xem Medical && myuc Growth Hormone.

Nhirng quan tam khi diéu tri trong vién

Gay mé va hoi chirng Prader-Willi

Trong nhitng ca nhan c6 hdi chung Prader-Willi ¢6 nhiing van dé suc khoé lam thay doi su gay
mé. Pa so trd ngai khong tdi tur viéc gdy meé toan than ma do an than néu khong duoc theo doi
sat sao.

Béo phi
Quan tam t61 cac chudng ngai khi tho, tang huyét ap dong mach phdi, tiéu duong, suy tim phai
can duoc giai quyét.

Ma tay
Mot sb ¢4 nhan c6 thé phan Gng véi mot sé ma tay vi vay mot lidu luong nho ciing c6 thé hoan
tat cua sy gdy mé.

Huyét tic phoi i o 7 ‘
Nhirng ¢4 nhan c6 PWS c6 hiém nguy véi sy huyét tac phoi. Dy phong DVT can dugc quan tam
cho nhiing c4 nhan béo phi.


http://www.pwsausa.org/

Nguwong chiu dau cao

Vié¢c tho nhanh khong giai thich dugc hoac tim dap nhanh co thé 1a chi dau cua dau don.

Nhitng c4 nhan c6 PWS c6 thé khong thé hién dau don nhu nhitg ngudi khac. Trong khi diéu
nay co vé gitip dugc sau khi phau thuat, n6 ciing che ddu di nhirng van dé khac. Su dau dén 1a
cach ma co thé cho chung ta biét c6 nhing tré ngai. Sau khi giai phau, dau dén 1a phin nao d6
béo dong cho bac s§ biét c6 phan nao khong tot. Boi vi khong thiy duoc su dau don cua ho hién
hiru, cAn theo ddi nhimg van dé co thé bi che day.

Nhiét d9 khong 6n dinh
Vira ha than nhiét, tang than nhiét. Chua biét dugc khuynh hudng viéc tang than nhiét ac tinh,
ncu c6 thé dugc cling nén tranh khit cyc gian co.

Nlr(rcomiéng diy dic
Co thé la sy phure tap duong khi quan dac biét trong viéc gdy mé vagia tang chirng xuong muc.

Hanh dong tim kiém thirc an
Cur cho rang ho da dugc an r6i trir khi lam sang rd véi ngudi cham nuoi ho.

Sw giam trwong luc i
Lam giam kha ndng ho thong thoang duong phodi

Bdc da
C6 sy phirc tap dé lanh 13n chd IV va vét thuong rach. Han ché hoic cho ding bao tay trong khi
cho lanh 1an tro lai.

Kho khén truy cap )
Chung béo phi va co bap y€u lam phuc tap trong viéc dac duong ong. Chiing béo phi lai lam
phuec tap viéc dac ndi khi quan.

Kho khin vé thai do
Céc ca nhan nay de bi tanh nét bung phat, thai d0 &m anh cudng ché, va béng than kinh. Thuoc
tam than c6 kha nang anh hudng gy me.

Suy giap

Riii ro suy giap 1a 20-30% va khong biét duoc trudce khi giai phau.

HI€u qua hoc mon tang trudng

Tét c4 ho déu 1a thieu GH

Suy thugng thén trung wong (CAI)

Nhiéu nghién ciru cho thay CAI trong cac ca nhan c6 PWS. Mot liéu lugng 16n cortisol ¢ 18
duogc chi dinh trir khi lugong cortisol da dugc do dat.

Thu tyc cho bénh nhan diéu tri & nha va lidu luong thudc mé ¢ thé 1a van dé tro ngai. Diéu tri
bén ngoai bénh vién can trang bi thich hop san sang ngay 1ap tirc cho viéc héi sirc va can dugce
ban thao. Thu tuc can hon mot lugng gy mé nho can triét dé mot sy theo doi qua dém.

Xem toan phan chuong muc tai http://www.pwsausa.org xem phan Medical d& muc Anesthesia.
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Nhitng quan tidm vé phiu thuit va chinh hinh

Trong bdi canh gia ting sb lugng tré so sinh va tré em c6 PWS viéc nghién ciru gidc ngu gia ting
truge khi dung hoc mon tang trudng kem voi gia tang cac phau thuét (thi du nhu cit hach) yéu
cau dat ong va gay te, 1a diéu quan trong dé bao dong cho ban y té biét vé su phirc tap. Nhing
phtre tap nay bao gdm thuong tich trong khi quan, miéng hong, hodc phdi boi vi kha ning giai
phau va sinh ly khac biét noi ngudi c6 PWS nhu l1a cuéng phéi nho, thanh quan va khi quan phat
trién kém, gidm truong lye, phu né va veo cot song.

Biéu hién co xuong, bao gdm veo cot sdng, loan san xuong hong, giy xuwong, hai chan khong
ngay ngin va bét thudng duge mé ta trong tai liéu chinh hinh. Tuy nhién, sy sin séc cho s6 bénh
nhan ndy, theo cic quan diém cua cac bac s§ chinh hinh 1a phuc tap va cac biéu 16 1am sang vé
PWS. http://www.pwsausa.org va xem phan Medical && muc Orthopedic Issues.

Quan sat hiau phéu cho bénh nhén cé hi chirng Prader-Willi

Bénh nhan véi PWS duoc biét 1a c¢6 nhiéu bénh tat hon sau khi giai phiu boi vi:
®  Bit thuong sinh Iy gdy boi su ting than khi va thiéu dudng khi

Giam truong luc

Hau hong nho

Ty 1é cao trong su ngung tho, tic nghén

Tiét day

Béo phi

Tang ty 1& veo cot sdng va giam thiéu chirc nang phéi

Tinh trang kéo dai khuyéch dai v6i thuéc mé

Su nguy co cho doi hoi tang lén

Su gidm cam giac dau don

Kha ning nhitng thir thach dé tuan thu nhiing thi tyc tién va hau phau:
- Thai d6 tim kiém thtrc an cuc ky va an khong biét no béi réi nang hypothalamic.
- Kha nang cao bi liét da day va di dong cham cua duong rudt.
- Boc da nhiéu can du ludn vao viéc lanh 13n cua vét md.
- Thay d6i sy diéu tiét nhiét d - khong thay su hién dién cta sot khi dang bi nhiém. Khong
thdy nhu 14 ¢6 mot truong hop st 4c tinh.
- Kha nang bi suy thugng than

Nhirng gidi thiéu

Bénh nhan v6i PWS dudi sy chira tri thude gay mé va gay té thudng 1a tinh lai qua dém véi mot
don vi theo ddi. Tré so sinh va tré em c6 thé doi héi sy theo ddi chit chd.

Lién tuc theo ddi mach do dudng khi trong vong 24 gio sau khi gidi phau véi su luu tm téi
duong khi quan va hoi tho.

Mot tiép can k¥ ludng cho cic dau dén va lidu lugng ma tiy dung.

Panh gia lai toan bo tinh di dong cua rudt GI trude khi dn uéng bang miéng béi vi ¢d khuynh
hudng bi tit rudt sau khi giai phau.

Lich 1am céc thu tuc vao ban ngay néu co6 thé dugc dé tranh viéc kéo dai thoi gian khi c6 thé xiy
ra viée di tim kiém thirc an.

Theo dai viée boc vét thuong va/hodc vét md. Co thé yéu cau mang thém vao 4o quan hodc cac 7
do che chan dé khong tiép can vao vét thuong.

Quan sat k§ cang vét thuong néu c6 nhimg du hiéu nhiém tring.

St dung nhiing can thiép tri liéu duong ho hip dé ngan ngira chig xep phoi va/hoic nhiém
trung phdi sau khi md.


http://www.pwsausa.org/

V6i viée gidgm truong luc va chimg béo phi, cac ca nhan voi PWS ¢ nguy co bi huyét khéi tinh
mach nang (DVT) va thuyén tic phéi. Cac bénh nhan nén dugc dit dudi mot huéng dan dy
phong cho DVT. http://www.pwsausa.org va xem Medical dé muc Postoperative Monitoring of
Patients with Prader-Willi

Nhirng quan tim nghiém trong vé da day dwong rudt

Khong 6i mira

Oi mita hiém thdy xay ra dbi véi ngudi c6 PWS. Lam cho non mita c6 thé 1a khong higu qua, va
1ap lai thém lugng thube co thé dan dén ngo doc. Tinh chét nay la quan tdm cu thé tir viéc an
khong biét no va kha ning tiéu hoa cia nhitng thuc pham chua dugc nau chin, hu thdi, hodc ngay
ca nhing thyc pham khong lanh manh. Sy hién dién cua 6i mita 1a ddu hiéu bénh 1y de doa mang
song va nhat thiét can t6i mot su chira trj tire thoi.

Bénh duong tiéu hoa nghiém trong

Van dé tiéu hoa 14 rat pho bién trong PWS ma da s6 ngudi nay co sy gidm linh dong va liét da
day. Ching tru0’ng bung hodc ddy hoi, dau dén va/hoic 6i mira 1a dau hi¢u de doa mang séng
khi rudt n6 ra, viém hay hoai t. Hon la con dau ting vung, c6 thé 1a mot cam giac bénh hoan
tong quat. Bat ctr ai c6 PWS voi nhiing dau hi¢u nay déu can t6i mot sy cham soc y té ngay 1ap
tire. Chup quang tuyén X, CT scan hay siéu am c6 thé gitp dé phan tich va x4c nhan phai la da
day hoai tir va/ hodc 1a bi thing. Néu sw truwong chwéng dwoge ghi nhin, nhirng ca nhin nay
c,?m dwoc theo doi chiit ché, thure hién NPO va cé thé can téi viée xa bét stre ép bang mot
ong NG.

Da day hoai tir hay bi thing 1a mot truong hop y té khan cap yéu cidu mé bung thim do hoic giai
phau khan cap. C4 nhan c6 PWS c6 thé khong c¢6 sy nhe nhang, cing ran hay trd lai mot cach
binh thuong lién quan téi mot dau bung cap.

Thém vao viéc duong rudt cang trudng, dai trang cling hién dién dé duoc xem xét. Pau bao tir ¢6
thé 1a vi s6i mat hay viém tuy. Siéu 4m, phan tich hoa hoc ctia mau va CT ciia bung s& giup trong
viéc chan doan.

T#0 bén d6i v6i ca nhan c6 hdi chirng Prader-Willi
James Loker, M.D., Pediatric Cardiologist

Ann Scheimann, M.D., M.B.A., Gastroenterologist
PWSA(USA) Clinical Advisory Board Members

T40 bon 1a mot van dé khé khin chung ciia cic ca nhan c6 hoi ching Prader-Willi (PWS). Can

thoi gian 1au hon dé cho thuc pham di chuyén qua hé théng GI véi hoi chimg Prader-Willi*.

Phan thyc pham cham hon nay c6 thé dan dén nhiing van dé nghiém trong twong ty nhu thiy lién
quan to1 bao tir. Nhirng phuong phap cho bénh nhén khong bi PWS lam khi bi tao bon s€ khong
hiéu qua cho nguoi c6 bénh do rang it ubng nudc, gidm truong lyc. Bénh nhan noi tra thong

thuong dung nhiéu lugng chat long nén gay ra nhirng tré ngai. Su tin cay vao nhitng phuong

phap nay co thé dan dén nhiing diéu kién de doa tinh mang nhu 1 hoai tir, thing rudt va hau qua 8
tiép theo 1a nhiém tring mau.

Véi viée gidm yéu co bip va thay doi phan hoi cac dau don, c4 nhan voi PWS khong phai dung
mdt phong kham bénh dich vu cho nhiing ngudi khong cé hdi chirng PWS. M6t hinh énh tin cay
hon c6 thé 1a can thiét. C4 nhan voi PWS ¢6 nguy co cao hon cho cac va cham. Kham nghiém
tryc trang va rita rudt c6 thé yéu cau thém vao lam sach. Diéu nay ciing 1a van d& cho mot sé
ngudi dan téi rach tryc trang.


http://www.pwsausa.org/

Cac béng nhan c6 PWS bi tao bon va thuong xuyén dung gidi phap PEG (polyethylene
glycol) cho dai tién cin dwgc theo di sat sao cho viéc trudng va giir bung. That bai trong
vi€c lam sach tao bon tiéu chuan va déu dan, dic biét 1a d6i dau véi ching trudng bung, 6i mira,
khong thém an, ngung viéc an udng va/hodc dau bung nhét thiét tham van voi bac sy giai phau

hay 12 GI. Emergent surgical hay viéc can thiép colonoscopic ¢ thé 1a can thiét.
*Kuhlmann, et al(2014) A descriptive study of colorectal function in adults with Prader-Willi syndrome: high
prevalence of constipation. BMC Gastroenterology, Apr; Vol14: page 63

Ho¢i chirng Prader-Willi (USA) Bao Dong!

Rii ro cia bao tir hoai tir va ran vor

C6 thé lién quan t6i chirng liét da day man tinh

Nguyén nhan cdi chét tiv nhiém tring huyét, Da Day Hoai Tir hay Mét mdu

Diéu hiéu va triéu chirng ciia hoai tir bao tir va ran vo:
Oi mira- Bat c(r sy 6i mita nao déu 1a bat thuong voi hoi chimg Prader-Willi
An khéng ngon (dau hiéu déng ngai)
Trang thai h6n mé
Phan nan dau dén, thong thwong khong cu thé- Cam giac dau don 1a bit binh thuong trong
héi ching Prader-Willi boi vi ho chiu dau cao; it khi phan nan vé dau dén
Pau dén thong thuong kho xac dinh chd
Déu hiéu mang bung khong thay
Bung/bao tir diy hoi va bao tir ciing phong
Khéng c6 su hién dién ciia néng sot
Pi¢u hoa than nhiét bi thay dbi voi hoi chimg Prader-Willi
Guaiac positive stools (viéem da day man tinh)

Mot so d6 thuat toan cho ER lweng gia cho nguoi cé6 PWS va than phién vé bung dwoc dit
trong phan trang xep cudi ciia 4n ban nay.

Nhirng dau hi¢u nay day 1én sy nghi ngo ciia

Bao tir hoai ti/ Ran v&

nhuw mdt chin doan ma c6 thé 1a

Pe doa mang song!

Lich sir bao gom:

Lich st dn qua d§ trong vong mot tuin

An khong biét no va fin qua dé 1a dic tinh cua hoi ching Prader-Willi, bat ke béo hay 6m
Thwong xuyén xay ra sau ngay 1€, hay trudng hop xa giao it bi quan sat dn uong

Lich sir li¢t da day- Pho bién voi hoi ching Prader-Willi, ngay khi chwa hoi chan

Théng thwong co thé thon tha hay c6 lich sir béo phi ngay sau khi gidm trong lwong- Co thé
bao mong thanh bao tir

http://www.pwsausa.org va xem Medical d& muc Gastric/Intestinal.



http://www.pwsausa.org/

Trong Truwong Hop Tir Thuwong
Trong truong hop tir thuong hay sap chét, vui long dién thoai PWSA(USA) lap tire
Tai s0 1-800-926-4797 dé dugc ho tro va ¢o van

Bao cao tir thwong

The Prader-Willi Syndrome Association (USA) thiét 1ap mdt co so dit 1i€u ctia cac cai chét dugce béo céo
cho nhitng ca nhan c6 PWS. Mic dau hau hét cac chét sém 1a do tir bénh béo phi dugc ghi nhan.
PWSA(USA) c6 mét diéu tra binh thuong cuia cac nguyén nhan giy chét.

PWSA(USA) ciing cung cap nhing hd trg toi nhimg gia dinh c¢6 con tré voi PWS qua doi. Vui long dién
thoai PWSA(USA) dé bao cédo nguoi qua doi va cling nhan dugce sy ho tro.

Cong hién co phin cho nghién ctru

Khi mét tré hay ngudi 16n c6 PWS qua doi, gia dinh c6 thé xem xét viée cong hién co phan cho nghién
ctru. PWSA(USA) hinh thanh mét thi tuc cho céc cong hién nhu vay.

pé céng hién bd 6c, lién lac v6i the Brain and Tissue Bank tai University of Maryland,

(800) 847-1539 http://www.pwsausa.org va xem phan Medical dé muc “In the Event of Death”



http://www.pwsausa.org/

Danh gia cho ca nhan véi hi chirng Prader-Willi véi phan nan Gl

= NPO, va dit NG. Tham van cho
giai phau khan cip. CT bung

= Kham nghiém tryc trang

= Luu y CBSC, cortisol, CMP,
amylase, lactate,
ABG,PT/PTT,UA,BG

l

Chtng cé da day hoai tir
hay thung bao tir

l

Giai phau khén cip

Khéng c6 loi khi chd md

D
l

@ng ky cho ICU dé theo d&i \

= Tham van ph4u thujt

= Lam phim tréng mdi 6-8 gio trir
khi thay d&i kham nghiém

= Ti€n hanh cho viéc nguyén

«— / Khong khi thong?

/

nhan gay bénh khac

/

-

Biét hay nghi ngd dn qua do, 6i mira,
hon mé, hoac dau bung/bung chudng

Ping ky bénh nhian dé dwoc theo doi

Tao bén
= Lam sach phan

= Kiém tra dung cham digitally
trudc khi bat dau lam sach

= Han ché calorie chat léng kiéng
clr

= Kiém tra TFTs, electrolytes

* Quan tdm Gl hay c6 van giai
phau, dic biét néu guaiac phan
duong tinh

= Lam phim tréng tir 12-24 gioy

= Gia tang sy phinh chudng hay
that bai ldam sach phan cé thé
chira mot tac dong

tc nghén. Tham van tiép Gl

Bénh nhan (f)n
dinh hay bat

~

@

C6 chung c6 chudéng da
day hay tao bon / va
cham / chudng ngai?

f Bung chwéng hoi

= NPO

= NG cho giam strc ép

bénh nhan
= Lam phim tréng tir 6-8 gidy
khan cdp CT

= Tham van Gl, d3c biét néu
guaiac phan dwong tinh

/

.

= Théng bdo cho bac sy biét vé

trir khi tinh trang xau di va lam

~

= P& nghi NPO va KUB ngang
hay thang ding

= Kham nghiém tryc trang
xem phan

J

e

4 N

= Kiém tra UTI, viém tuy,
s&i mat, v.v.

Khéng

= Siéu am RUQ

= Néu bénh nhan 6i mira
Iwu y nghet thuc quan

hay ng doc

Ghi chu:

Cac ca nhan v6i hoi chirng Prader-Willi cho

biét gidm strc co biap va dau dén nén danh gia
1am sang bung dau bi thay dbi twong tw bénh
nhan dung steroids.




