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PRADER-WILLI SINDROMS

Prader-Willi Sindroms (PWS) ir kompleksa neirologiska-
uzvedibas genétiski noteikta slimiba, kura attistas 15.
hromosomas iedzimta defekta rezultata. Tas vienlidz
biezi skar gan sieviesu, gan virieSu dzimuma un visu rasu
parstavjus.

Ta prevalence ir no 1:12 000 lidz 1:15 000.

Incidence jaundzimusiem nav zinama.

Tipiska gadijuma PWS izpauzas ar zemu muskulatiiras
tonusu, su augumu, ja vien netiek arstéts ar augsanas
hormonu, sliktam spéjam macities, nepilnigu dzimuma
attistibu, sliktu uzvedibu un pastavigu bada sajiitu,
kas, kopa ar Siem slimniekiem raksturigu metabolisma
ipatnibu izlietot ievérojami mazak kaloriju neka tas
ir arasti, var novest pie parmérigas ésanas un dzivibu
apdraudosas adipozitates.

Jaundzimus$am ar PWS tipiski ir gestacijas vecumam zems
dzimSanas svars, muskulatiiras hipotonija un gritibas
zist vajas muskulatiiras dej (“slikts pieaugums”).
Nakama slimibas stadija (“parlieku labs pieaugums”)
sakas 2 — 5 gadu vecuma un ilgst visu mizu, ta var
raksturoties ar palielinatu apetiti, parmérigu svaru,
motoras un garigas attistibas traucéjumiem ar vienlaicigi
verojamu sliktu uzvedibu.

Citi faktori, kas PWS slimniekiem var radit gritibas ir
netipiskas reakcijas uz medikamentiem, augsta tolerance
pret sapém, gastrointestinali un respiratori traucéjumi
un nestabila kermena temperatiira.

Dazadas mediciniskas komplikacijas slimniekiem ar
PWS var attistities neparasti strauji.
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MEDICINISKS BRIDINAJUMS - Svarigi
ieteikumi rutinas vai neatlieckamai arstéSanai
Arstivar kontaktet ar PWSA (ASV), lai sanemtu vairak informdcijas vai,
Jja nepiecieSams, konsultetu savus slimniekus pie PWS specialistiem.

Anestezija, reakcijas uz medikamentiem

Slimniekiem ar PWS var biit neparastas reakcijas uz medikamentu
standarta devam un anestézijas lidzekliem. Ipasi piesardzigi ir
jalieto medikamenti sedacijai: noverota ilga un parmerigi izteikta
to iedarbiba.

Anestezija - http.://www.pwsausa.org/research/anesthesia.htm

Pretéjas reakcijas uz daziem medikamentiem

Slimniekiem ar PWS var biit neparastas reakcijas uz medikamentu
standarta devam. Ipasi piesardzigi ir jalieto medikamenti sedacijai:
novérota neparasti ilga un parmérigi izteikta to iedarbiba.
Udens intoksikdcija novérota lietojot A medikamentus ar anti-
diuretiskam 1pasibam (IESKAITOT DAZUS NEIROTROPISKUS
MEDIKAMENTUS) vai tikai no parmérigi lielas Skidruma slodzes.
Udens intoksikacija - http://'www.pwsausa. org/support/water
intoxication_alert.htm

Augsts sapju slieksnis

Sapju sajitu iztrikums PWS slimniekiem sastopams parasti un
tas var masket kadu esoSu infekciju vai ievainojumu. Slimnieks
var nestidz&ties par sapém lidz infekcija ir kluvusi loti izteikta vai
vinam var biit griiti noteikt precizu sapju lokalizaciju.
Vecaku/apripétaju teiktais par pat loti nelielam izmainam b&rna
veselibas stavokli vai uzvediba ir pamats mediciniskai izmekl&$anai
un varbiitgjai veselibas traucgjuma diagnostikai.

Respiratori trauctjumi

Slimniekiem ar PWS var biit paaugstinats respiratoro traucgjumu
risks, IT IPASI, INFEKCIJU SLIMIBU LAIKA. Muskulatiras
hlpOtOIllJa vaji kraisu kurvja muskuli un miega apnea ir elposanas
traucgjumus veicinosi faktori. Neatkarigi no vecuma, katram PWS
slimniekam ar izteiktu krakSanu jaizslédz obstruktiva miega apnea.
leteikumi elpoSanas traucéjumu izvertéSanai saistiba ar miega
apnea pie Prader-Willi sindroma - http://www.pwsausa.org/
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syndrome/RecEvalSleepApnea.htm

Elposanas traucéjumi-http.//www.pwsausa.org/syndrome/
respiratoryproblems.htm

Griitibas izraisit vemSanu

Vemsanu slimniekiem ar PWS noveéro reti. VemSanu izraisoSie
medikamenti meédz_bat neefektivi, bet atkartotas to devas var radit
toksiskus efektus. Sis apstaklis var bt svarigs gadijumos, kad uz
hiperfagijas fona slimnieks ir parédies vai ap&dis neapstradatus, bojatus
vai citadi neveseligus produktus. Ja slimniekam ar PWS ir vemsana,
tad tas var biit kadas dzivibu apdraudosas slimibas simptoms.

Smagas kunga slimibas

V&dera saspringums vai uzptsanas, sapes védera un/vai vemsana var
bt dzivibu apdraudosa kunga iekaisuma vai ta nekrozes pazime, kuru
slimniekiem ar PWS sastop daudz biezak neka populacija parasti.
Stidzibas tad vairak saistas ar visparja neveseluma sajiitam neka ar
lokalizétam sapem. Ja PWS slimniekam ir min&tas siidzibas, tad vins
atbilstosi jaizmekl€ un uzmanigi janovero. Lai noteiktu traucgjumu
iemeslu un izlemtu par neatlickamas operacijas nepiecieSamibu, var
bt javeic rentgenologiska un endoskopiska izmeklésana ar biopsiju.
Medictnisks bridindjums — kunga slimibas - http://www.pwsausa.
org/syndrome/medical_alert_Stomach.htm

Gastroparesis

Cits apdraudos$s kunga trauc€jums ir gastroparéze, kunga vajums.
Slimniekiem ar PWS to novéro biezak un tas ir vairak dzivibu
apdraudoss neka populacija parasti. Bernu ar Prader-Willi sindromu,
kuram diagnosticéta gastroparéze, nepiecie$ams stacionét. Esana,
ja kungis ir dilatéts gastroparézes dgl, var bat loti bistama. Vairak
informaciju par So problému skat.: http.//www.gicare.com/pated/
ecdgs45.htm

Kermena temperatiiras traucéjumi

Novérota idiopatiska hiper- un hipotermija. Hipertermija var biit
vieglu saslim$anu vai ar anest€ziju saistitu procediiru laika.

Pie smagam infekciju slimibam, savukart, drudzis var nebiit.
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Adas ievainojumi un zilumi

Sakara ar parastu PWS slimnieku paradumu knibinat adu, vigiem
bieZi redzami adas ievainojumi. Ari zilumi Siem slimniekiem veidojas
loti viegli. Sadi ievainojumi un zilumi var kltdaini tikt uzskatiti par
fiziskas vardarbibas sekam vai asins koagulacijas traucgjumiem.
Hiperfagija (parmériga apetite)

Nepiesatinama apetite var novest pie dzivibu apdraudosas
adipozitates, kura var veidoties loti strauji un progresét, pat uz
zemas kalorazas diétas fona. Jebkur, kur &diens ir pieejams, PWS
slimnieki ir nepartraukti jauzmana. Tiem, kuriem svars ir normals,
tas ir sasniegts ar loti stingru di€tas un &Sanas rezima kontroli, ka ari
fiziskas slodzes palielinasanu.

Kirurgiski un ortopédiski apsverumi

Nemot véra, ka pieaug gan to zidainu un bérnu skaits ar PWS,
kuriem sakara ar paredzamo augSanas hormona terapiju, ir javeic
izmekl€$ana miega, gan ari potencialo kirurgisko manipulaciju
(pieméram, tonsillektomijas) biezuma pieaugumu, kas saistas
ar intubaciju un anestgziju, pieaug arl nepiecieSsamiba bridinat
attiecigos specialistus par iesp&jamam komplikacijam Siem
slimniekiem. Tas attiecas uz iesp&jamu elpvadu, oropharynx
vai plauSu traumatizaciju intubacijas gaita sakara ar varbiitgjam
anatomiskam un fiziologiskam ipatnibam PWS slimniekiem —
Sauri elpvadi, nepilniga balsenes un trahejas attistiba, hipotonija,
tiskainiba un skolioze.

Ortopédiskajaliteratira aprakstitas muskulu-skeletamanifestacijas
PWS slimniekiem, ieskaitot skoliozi, giizas kaulu displaziju,
kaulu lizumus un dazada garuma apaksgjas ekstremitates. Tomer
ortopédiska kirurgiska arsté$ana Siem slimniekiem ir apgratinata
sakara ar citam PWS kliniskajam izpausmém.

Prader-Willi Sindroms: Kliniski apsverumi ortopédiskajai
kirurgijai - http.//www.pwsausa.org/syndrome/Orthopedic.htm

Prader-Willi sindroma pacientu pécoperativas novéroSanas
vadlinijas pediatrija.
http://www.pwsausa.org/syndrome/postoperative. htm
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IETEIKUMI ELPOSANAS TRAUCEJUMU
IZVERTESANAI saistiba ar miega apnea pie

Prader-Willi sindroma
PWSA (ASV) Kliniski Konsultativas Padomes saskanots zinojums-12/2003

Sen zinams, ka slimniekiem ar Prader-Willi Sindromu (PWS)
médz bit miega traucgjumi un elposanas traucgjumi miega. Sie
traucgjumi biezi tiek diagnosticéti ka miega apnea (obstruktiva,
centrala vai jaukta tipa) vai hipoventilacija ar hipoksiju. ArT miega
traucgjumi (bezmiegs, aizkavéta iemigSana , bieza pamosSanas)
ir nereta paradiba Siem slimniekiem. Lai gan veiktie p&tijumi
rada, ka daudziem PWS slimniekiem ventilacijas trauc&umi
miega ir relativi viegli, atseviskos gadijumos var attistities smaga
obstrukcija ar neparedzamam sekam.

Faktori, kuri var paaugstinat elpoSanas traucéjumu risku
miega ir agrins vecums, izteikta hipotonija, saSaurinati elpvadi,
patologiska adipozitate un ieprieks parciesti tadi elpoSanas
traucéjumi, ka elpoSanas apstasanas, reaktivas elpvadu slimibas
un hipoventilacija ar hipoksiju. Sakara ar nesen publicétiem
zinojumiem par daziem fataliem gadijumiem PWS slimniekiem,
kas sanem terapiju ar augSanas hormonu (AH), art AH terapiju
tagad reizém pieskaita pie Siem riskiem ka papildus faktoru.

Pastav iespejamiba (kas patreiz nav pieradita), ka AH var
pastiprinat limfoido audu augsanu elpvados un tadgjadi pasliktinat
jau esoSo hipoventilaciju vai obstruktivo miega apnea. Jebkura
gadijuma jauzsver, ka patreiz nav noteiktu datu, kuri skaidri
paraditu AH izraisoSu vai pasliktinoSu ietekmi uz elpoSanas
traucgjumiem miega. Tomér, nemot véra $os jaunos apsvérumus,
tapat ka vesturiski labi dokument&tu paaugstinatu eclpoSanas
trauc€jumu risku miega PWS slimniekiem, PWSA (ASV) Kliniski
Konsultativa Padome ir izstradajusi sekojosus ieteikumus:
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1. 1.Miega izpéti vai polisomnogrammu 1.kas ietver skabekla
un oglskabas gazes piesatinajuma noteikSanu hipoventilacijas,
augsejo elposanas celu obstrukcijas, obstruktivas miega apnea
un centralas apnea izvertésanai, ir jaieplano veikt visiem Prader-
Willi sindroma slimniekiem. Sada izp&te janosaka miega fazes un
tas rezultati jaizverte specialistiem ar pietickamu pieredzi, nemot
Vera attieciga pacienta vecumu.

2. 1.Riska faktori, kuru dé] PWS slimnieka miega izpéte ir
ipasi indicéta:
» Izteikta adipozitate — svars par 200% parsniedz idealo
kermena svaru.
* Anemnéz€ hroniskas respiratoras infekcijas vai reaktiva
elpcelu slimiba (bronhiala astma).
* Anamnézg krakSana, miega apnea vai biezas pamoSanas nakfi.
* Anamnéz¢ miegainiba dienas laika, it Tpasi, ja ta ir picaugosa.
e Pirms anestézijas kirurgiskam operacijam, ieskaitot
tonsillektomiju un adenoidektomiju.
* Pirms sedacijas procedtram, radiologiskai izmekl&$anai un
dentalas sanacijas.
* Pirms terapijas uzsakSanas ar augSanas hormonu vai ja
slimnieks augs§anas hormonu jau sanem.

Ja PWS slimniekam miega izp&te jau veikta, bet kliniskaja aina
pievienojas kads no min&tajiem riska faktoriem, tad miega izp&te
ir dinamika jaatkarto; it ipasi, ja peksni sak strauji picaugt svars
vai pazeminas tolerance pret fizisku slodzi. Ja slimnieks sanem
arstéSanu ar augS$anas hormonu, tad pirms miega izpétes
nav nepiecieSams to partraukt, ja vien nesakas kadas jaunas
elposanas griitibas.

Miega izpété iegltas novirzes no normas arst€joSam arstam
jaapspriez ar pulmonologu, parzino$u elpoSanas traucgjumu miega
arstésanu, lai detalizéti saskanotu PWS slimnieka terapijas un
apripes planu.

PWS slimnieka elposanas trauc€jumu terapijai stingri ieteicams
piesaistit be&rnu vai piecauguSo pulmonologu ar pieredzi miega
apnea arstésana.

10
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Svara samazina$anai vai pienemama svara uzturé$anai,
papildus ierobeZotai diétai, aprupes plana var tikt ieklauti vél
sekojosi pasakumi:

» Papildus skabeklis,

+ Pastavigi pozitivs spiediens elpvados,

» Skabekli jalieto uzmanigi, jo daziem PWS slimniekiem,
hipoksémija m&dz but vienigais elposanu stimulgjosais
faktors, kade] oksigenacija elposanas funkciju naktt var vél
vairak pasliktinat,

» Pastaviga pozitiva spiediena uzturéSanai elpvados dazreiz
nepieciesams kads laiks, lai pie ta pierastu,

e Lai veicinatu PWS slimnieka pierasanu arstéSanai,
dazreiz nepiecieSama attieciga medikamentoza uzvedibas
traucgjumu korekcija.

Ja miega izpétes rezultati uzrada novirzes no normas slimigi
adipozam (svars parsniedz idealo kermena svaru vairak ka par
200%) beérnam vai pieaugusam ar PWS, tad vispirms aktivi
japanak svara redukcija — galvenokart, paaugstinot fizisko slodzi
un ierobezojot di€tu, kas ir daudz vairak ieteicamas metodes
neka jebkura veida kirurgiska adipozitates arstéSana. Detalizeta
informacija par fiziskas slodzes un digtas terapijas pielietosanu
PWS slimniekiem ir pieejama attiecigas arstniecibas iestades un
ASV nacionalaja vecaku atbalsta organizacija (PWSA-USA).

Ar dictas terapijas un fiziskas slodzes pielietojumu saistitas
uzvedibas gritibas jarisina attiecigiem specialistiem ar pieredzi,
arstejot PWS slimniekus.

Ja nepiecieSama elpvadu kirurgiska arsteSana, tad Kkirurgam
un anesteziologam japarzina unikalas pre- un post-operativas
problémas, kuras médz bit slimniekiem ar Prader-Willi sindromu.
(skat. “Anesthesia and PWS” , Dr. Loker un Dr. Rosenfeld : ’Gathered
View”, vol. 26, Nov. — Dec., 2001 vai interneta : www.pwsausa.org).
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Tracheostomijas un traheostomas lietoSanas iespgja ir
probléma, ar kuru PWS slimnieki saskaras nereti, bet no ka,
atskaitot galeji nepiecieSamus gadijumus, vienmeér ir jacensas
izvairities.

Traheostomija Siem slimniekiem ar morbidu adipozitati parasti
nav attaisnojama, jo elpas trikuma iemesls ir hipoventilacija,
nevis elpvadu obstrukcija. PWS slimnieki, kuriem traheostoma ir
uzlikta, nereti apdraud vai ievaino sevi traheostomas vieta.

Patreiz nav iegiiti dati par c€lonisku saistibu starp augSanas
hormona terapiju un PWS slimniekiem novérojamiem elpoSanas
traucgjumiem. Novérots, ka augSanas hormonam pie PWS ir
labveliga ietekme uz slimnieka organismu, ieskaitot arT elposanas
sist€mas uzlabosanos. Miega izp&tes secinajumos par elposanas
traucgjumiem miega ir jabut ieklautam augSanas hormona terapijas
ieguvumu/zaudgjumu riskam.

PWS slimnieka gimene un arstéjoSais arsts jutisies mierigak,
ja miega izpéte tiks veikta gan pirms terapijas ar augSanas
hormonu uzsaksanas, gan ar1 6 — 8 nedé€las péc tas, lai izvértetu
iespéjamo augSanas hormona ietekmi. Var bit indicéta arT
atkartota miega izp&te péc 1 gada, kops PWS slimnieks sanem
augSanas hormona terapiju.

AugSanas hormona arstéSana un Prader-Willi sindroms PWSA
(ASV) Klniski konsultativas padomes oficials zinojums — 6/2009
http://www.pwsausa.org/syndrome/GH TreatmentMA-11.pdf
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AKUTI KUNGA — ZARNU TRAKTA DARBIBAS

TRAUCEJUMI VAR APDRAUDET DZIVIBU
Janalee Heinemann - Izpilddirektors, PWSA (ASV)

Nesen man piezvanija kads arsts un pastastija, ka vienas PWS
slimnieces mate esot panémusi miisu ‘Mediciniskos bridinajumus’
[1dzi uz slimnicu. Vigs teica: ,,Ja vina nebiitu panémusi Sos rakstus
lidzi un nebiitu uzstajusi, lai es ieeju jUsu interneta majaslapa, tad $is
bérns biitu nomiris. Jisu informacija izglaba vinas dzivibu”. Vina
pacientei, tievai 15 gadus vecai meitenei, bija negausigas €Sanas
epizodes. Slimnica vina iestajas ar sidzibam par vemsanu un sapém
védera. Arsts teica, ka, ja ka parasti, vina tiktu arstéta paris dienas
ka gripas slimniece. Nemot véra miisu bridinajumus, paciente tika
dzilak izmekléta un atklajas, ka PWS meitenei ir liela diafragmas
triice un ka vinas liesa, kungis un divpadsmit pirkstu zarna atrodas
krasu kurvi. Patreiz vina atveselojoties péc kirurgiskas arsté$anas.

Diemzel, ne visi vecaki (griezoties pie arsta) nem lidzi Sos rakstus
un ne visi arsti gem véra misu bridinajumus. Cita nesena gadijuma
jaunam tievam virietim bija negausigas &Sanas epizode un ne
neatlickamas palidzibas nodala, ne stacionara vipa simptomus
neuznéma pietickami nopietni, savlaicigi neuznéma. Lai gan viens no
miisu arstiem pat piezvanija ka konsultants un uzsvéra neatlickamas
diagnostiskas operacijas nepiecieS§amibu, kirurgiska arstéSana
novilcinajas par 14 lidz 16 stundam, lidz kamér vietgjas slimnicas
arsts parliecinajas, cik dzivibu apdraudoss bija vina stavoklis.

Sim jaunajam virietim, kurg labi jutds gan pirms §T incidenta, gan
arT vel dazas stundas p&c negausigas &Sanas epizodes, sakotngjie
simtomi bija tikai sapes kunga rajona un vemsana. Skat. zemak
noradi uz Dr. Rob Wharton rakstu, kas sakotngji publicéts 1999.
gada izdevuma The Gathered View. Tas, ko Dr. Wharton aprakstija,
bija ‘akuita idiopatiska kunga dilatacija’. Tas ir gadijums, kad
dala kunga audu iet boja lidzigi ka sirdslekmes laika iet boja dala
sirds audu. Tas sakas peksni, ir dzivibu nopietni apdraudoss un
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prasa nekavéjoSu kirurgisku arstéSanu. Esmu par to runajis ar
vairakiem cilvékiem, ieskaitot miisu gastroenterologijas specialisti
Dr. Ann Scheimann un patologu, kur§ gatavoja kopa ar Dr
Wharton zinojumu par $o slimibas iemeslu. Miisu pieredze rada,
ka, ja personas ar PWS izstiepj savu kungi ar &dienu (tievakiem
cilvékiem Sis risks ir augstdks) un viniem nerodas normala
pilnuma vai sapju sajiita, tad vini var to izstiept 1idz punktam,
kad partraucas asins piegade kungim, izraisot ta nekrozi. (Kungis
klust melns un miris).

Citsnegausigas éSanas risks, kas varraditnopietnu medicinisku
apdraud&jumu, ir kunga — zarnu trakta perforacija. Papildus
tam, ja ir stipras sapes kunga rajona, arstam jaapsver
ultraskanas izmekléSanas iesp€ja sakara ar varbutéjiem Zults
akmeniem un pakreatitu. Pankreatits var tikt diferencéts ar
asinu bioktmiskam analizé€m, specifisku enzimu noteikSanu urina
un védera kompjlitertomografiju.

MEDICINISKS BRIDINAJUMS: Kunga

problemas var liecinat par nopietnu slimibu
Ieprieks publicets “The Gathered View”, Marts-Aprilis 1998

Ieprieks més esam atpazinusi un aprakstijusi* svarigu medicinisku
stavokli cilvekiem ar Prader-Willi sindromu, par ko $o slimnieku
gimen&m un citiem vinu apripétajiem vajadzetu zinat vairak. Lai
gan §is stavoklis nav biezi sastopams cilvékiem ar PWS, tas tomér
Siem pacientiem ir sastopams daudz biezak neka citiem. Svarigi
ir So stavokli atpazit, jo novélota diagnostika un arstésana var
izraisTt smagas mediciniskas problémas. Taja pat laika, savlaicigi
atpazits, $is stavoklis ir veiksmigi labojams

Mes esam nosaukusi So stavokli par akiitu idiopatisku kunga
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1 Péso WWW.ipWs0.0rg



INTERNATIONAL PRADER-WILLI SYNDROME ORGANISATION

dilataciju. Tas biezi sakas peksni cilvékiem 20 lidz 30 gadu
vecuma. lemesli tam nav zinami. Slimibas pirmie simptomi ir
diskomforts

vai sapes védera centralaja da]a un vemsana. V&dera uzpiisanas, ko
izraisijis kunga pietakums vai ta iestiepums, ari var paradities $aja
laika. ArT personas temperatiira vienlaicigi var sakt paaugstinaties.
Papildus tam, cilveks biezi sak izskatities un justies pavisam
slims.

Cilvekiem, kuriem paradas Sie simptomi, jasanem nekaveéjosa
mediciniska palidziba:

* sapes vedera,
» védera uzpiiSanas vai iestiepums un
* vems$ana.

Lai meklétu védera iestiepumu, janozimé védera parskata
rentgenograma vai ta skannésana ar kompjiitera tomografu. Ja ir
vedera iestiepums un sapes, bet slimnieks ir relativi apmierinosa
stavokli, izmekl&jums, ko sauc par endoskopiju, ir nakamais, ko
jaizdara, lai izmekl@tu kupga glotadu uz iekaisuma pazimém.
Ja pacientam v&dera rentgenograma redzams iestiepums un
vina stavoklis ir grits, nekav&joSa kirurgiska operacija var
blit nepiecieSama, lai tuvak izmeklétu kungi attieciba uz
iekaisuma pazimém un kupga sienas audu nekrozi [bojaeju vai
nefunkcioné$anu]. Ja slimniekam ir smags iestiepums un nekroze,
tad arstéSana sastav no ievérojamas kupga dalas kirurgiskas
evakuacijas.

* 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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ANESTEZIJA un Prader Willi Sindroms

James Loker, MD, Laurence Rosenfield, MD

Aspekti, kas skar Prader Willi Sindromu un Anestéziju

Cilvekiem ar Prader-Willi sindromu var biit organisma ipatnibas,
kas var izmainit anestezijas gaitu.

» Aptaukosanas - Cilveki ar aptaukoSanos ir paklauti lielakam
obstruktivas apnea, plausu patologijas un diab&ta riskam. Katrs no
tiem janem véra, gatavojot slimnieku anestézijai. Sadam cilvékam
var bt izmainits asinu skabekla vai oglekla dioksida ITmenis,
kas var mainit reakciju uz medikamentiem, ieskaitot skabekli.
Plausu hipertensija, labas puses sirdskaite un tiska var noteikt
nepiecieSamibu péc kardiologa vai pulmonologa izveértéjuma
pirms kirurgiskas operacijas. EKG, lai atklatu sirds laba kambara
hipertrofiju, var blt noderiga, izvertgjot plausu hipertensiju.
Adipoziem cilvékiem ar PWS biezi médz bt ievérojama kermena
tiska (papildus uzkrats $kidrums), kas nav pilniba saistama tikai
ar adipozitati. To rapigi jaizmeklI€ un, ja nepiecieSams, pirms un
péc anestézijas jalieto diurgtiki. Elpcelu caurejamibas uzraudziba
var biit ipasa probléma, ja tiek lietota sedacija pie pilnas apzinas.

* Augsts sapju slieksnis - Cilveki ar PWS var nereagét uz sapeém
tapat ka citi. Lai gan tas p&coperacijas perioda var but izdevigi,
tomér tas var arT maskét kadas vél esosas problémas. Sapes ir
veids, ka kermenis mums zino par problémam. P&c operacijas
sapes, kas neatbilst veiktajai procedirai, var bridinat kirurgu, ka
vél kaut kas nav kartiba. Citam iespgjamam sareZgljumu pazimém
PWS slimniekiem jaseko lidzi ar pasu uzmanibu.

» Temperatiiras nestabilitate - Hipotalams regulé kermena
temperatiiru. Sakara ar hipotalama bojajumu, cilvéki ar PWS var
but hipo- vai hipertermiski. Vecaki vai aprlip&tajs var palidzet
anesteziologam, pasakot, kada slimniekam temperatira médz
bt parasti. Lai gan nav noradijjumu par tieksmi uz malignu
hipertermiju pie PWS, no depolariz€josu muskulu relaksantu
(piem&ram, sukcinilholina) lietoSanas jaizvairas, ja vien tas nav
absoliiti nepieciesams.
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* Biezas siekalas - Biezi sastopama probléma pie PWS ir
neparasti biezas sickalas. Tas var sarezgit elpcelu apripi, it
1pasi gadijumos, kad tiek lietota sedacija pie pilnas apzinas vai
ekstubacijas laika (kad tiek iznemta elposanas caurulite). Biezas
sickalas veicina ari zobu kariesa (dobumu) attistibu un zobu
zaudésanu. Mutes dobuma higiéna pirms anest&zijas ir jaizverte.

+ Edienu meklgjosa uzvediba -Tas ir vitali svarigi, lai katram
pacientam, kuram veic vispargjo anestéziju vai pielieto sedaciju
pie pilnas apzinas, butu tukss kungis. Tas samazina kunga satura
aspiracijas risku plausas. Pacientiem ar PWS parasti ir parmeriga
apetite un vini var neteikt taisnibu, ka ir €dusi tiesi pirms operacijas.
Katrs pacients ar PWS jauzskata par tadu, kam kungi ir bariba, ja
vien vina apriipetajs nav apstiprindjis, ka vini nav &dusi. Pirms
meginat ielikt elpoSanas cauruliti var biit nepiecieSams zondét
kungi, lai parliecinatos, ka tur nav baribas. Dazi pacienti ar PWS
var ruminét (regurgit€t dalu no uznemtas baribas) un vigiem ir
augstaks aspiracijas risks.

* Muskulatiiras hipotonija - Vairumam zidainu ar PWS ir
izteikta muskulatiiras hipotonija. Parasti tas uzlabojas 2 — 4 gadu
vecuma. Tomér vairumam turpina saglabaties zemaks muskulatiiras
tonuss neka citiem cilvékiem. Tas var radit griitibas efektivi
atklepot un tirit elpcelus p&c elpoSanas caurulites lietoSanas.

+ Adas knibinasana - Ieraduma adas knibina3ana var biit
veéra nemama probléma pie PWS. Ta var apgriitinat intravenozas
piekluves vietu un griezuma briicu dziSanu. Parasti, ja $Ts vietas
ir labi apsaitétas, pacienti tas liek miera. Atkariba no pacienta
uztveres trauc€jumu pakapes, var biit nepiecieSami speciali parsgji
vai biezi cimdi, lai aizsargatu kirurgiskas briices to dziSanas
laika.

» Hipotireoze - Ta ka PWS ir hipotalama slimiba, citas
hipotalama funkcijas ir paklautas riskam. Lai gan hipotireozes
incidence pie PWS nav zinama, vairogdziedzera hormonu zemi
Itmeni var rasties sakara arT ar tireoid-stimul&jo$a hormona vai
tireoid-rilizing- faktora trikumu, nevis tikai noteikti sakara ar
pasa vairogdziedzera problémam.
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Vairogdziedzera hormonu limenu noteikSana var biit noderiga
pacienta izvert€Sanai pirms operacijas.

» Apgriitinata i/v pieeja - Sakara ar dazam problémam, ieskaitot
aptaukoS$anos un maz attistitu muskulu masu, pacientiem ar PWS
var rasties griitibas ar intravenozas linijas uzlik§anu. Stabilai i/v
Itnijai ir jabat uzliktai katram pacientam, kuram veic anesteziju.

» Uzvedibas problémas - Cilvékiem ar PWS ir vairak izteikta
ticksme uz emocionaliem izvirdumiem, parspilétu-kompulsivu
uzvedibu un psihozi. Vini var pastavigi lietot psihotropus
medikamentus un iesp&jama $o medikamentu mijiedarbiba ar
anestézijas Iidzekliem ir jaizverte.

* AugSanas hormona deficits - Visi cilveéki ar PWS jauzskata
par tadiem, kuriem ir augSanas hormona deficits. FDA nesen
atzina PWS diagnozi par indikaciju terapijai ar augSanas hormonu.
Augsanas hormona deficits neizmaina kortizola izdali par atbildi
uz stresu; tapec steroidu piedevas nav nepiecieSamas. Pacientiem
ar PWS, kuri nesanem arst€Sanu ar augSanas hormonu, var bt
Sauraki elpvadi neka to varStu sagaidit, vadoties pec vinu kermena
izmériem. AugSanas hormonam piemit ari tauk$iinu mazinoss
efekts (tas veicina lipolizi).

AtveseloSanas péc anestézijas

Miegainiba p&c anest€zijas var biit sakara ar pastavigu somnolenci
un ka centralas apnea komponente. Tipiski ambulatoram procediram
jaapsver iespgja noverot stacionara lidz nakamajam ritam. Ka mingts
augstak, vairums problému rodas sakara ar aptaukoSanos, centralu un
obstruktivu apnea, bet vaj§ musku]u tonuss un hroniska aspiracija art
var spélét kadu lomu elposanas sisteémas sarezgTjumos pec anestezijas.

Kopsavilkums

Cilvekiem ar PWS var dro$i veikt anestéziju. Riski attiecas uz
vinu vispargjo veselibas stavokli pirms procediiras. Vairums
komplikaciju izradas saistiti nevis ar vispargjo anesteziju, kura
vienmer tiek cie$i monitoréta, bet gan ar slikti monitorétu sedaciju
pie pilnas apzinas. Tikai arsts, kurs labi zina slimnieku un vina
individualas mediciniskas vajadzibas, drikst piepemt batiskus
mediciniskus [émumus.
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ELPOSANAS PROBLEMAS pie Prader-Willi

Sindroma
James Loker, M.D. Bérnu Kardiologs
PWSA (ASV) Kliniski Konsultativas Padomes Loceklis

Dazi neseni raksti turpina noradit, ka cilvékiem ar PWS ir elpoSanas
problému risks. It Tpasi, centralas hipoventilacijas/apnea problémas
ir tiku$as nesen pétitas.

Centrala hipoventilacija ir traucgums, pie kura samazinats
elposanas biezums vai dzilums, galvenokart, miega laika. Tas
parasti izraisa miegainibu dienas laika un, ja izteikts, var radit
paaugstinata asinsspiediena problémas plausas. Cilvékiem ar Prader-
Willi Sindromu var biit paaugstinats $1 traucgjuma risks sakara ar
pazeminatu muskulatiiras tonusu un masu, izteiktu aptaukosanos
un, iesp&jams, samazinatu elposanas neiralu stimulaciju. Petfjumi
ir paradijusi, ka daziem individiem ar Prader-Willi Sindromu ir
pazeminats elposanas dzilums un biezums.

Centrala apnea nozimé pilnigu elposanas apstasanos miega. Vairaki
petjumi rada, ka daziem individiem ar Prader-Willi sindromu
ir izmainita reakcija uz vielam, kuram normali butu japastiprina
elposanu. ElpoSana iesaistitie receptori kermeni un attiecigaja
smadzenu regiona tiek pétiti. Centralas apnea kliniska nozime vél
ir izp&tes procesa.

Obstruktiva miega apnea ir labi zinama paradiba pie Prader-Willi
sindroma tapat ka pie citiem sindromiem ar hipotoniju (vaju
muskulu tonusu) tadiem ka Down sindroms. Tapat ari ta sastopama
2% no normalas pediatriskas populacijas. Ta rodas, kad individs
mégina elpot miega, bet, sakara ar obstrukciju elpvados, gaiss
plausas nenonak. Obstrukcija var veidoties jebkur no deguna lidz
sikajiem elpvadiniem plausas. Siem individiem parasti médz bt
skala elposana un kraksana, kas saistas ar klusuma periodiem, kad
gaisa kustiba nav manama. Nearstétai obstruktivai apnea var biit
nopietni sareZgjumi, ieskaitot letalu iznakumu.
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Citas problémas, kas var radit elpoSanas griitibas jauniem cilveékiem
ir hronisks kunga — baribas vada reflukss un aspiracija. Lai gan
vemsanas iztrikums tiek uzskatits par prominentu Prader-Willi
sindroma pazimi, reflukss arT pieradits par tadu un jauni cilvéki ar
hroniskam elposanas grittbam uz to ir jaizmekle. Individiem ar
obstruktivu apnea ir arT lielaks risks attieciba uz refluksu.

Amerikas Pediatrijas Akadémija nesen izstradajusi ceturtas vadlinijas
obstruktivas miega apnea diagnostikai un arstéSanai. Sis vadlinijas
piedava veikt skriningu visiem bérniem ar krakSanas vai cita veida
elpcelu obstrukcijas anamnézi. Jsu arsts var véléties veikt miega
izpéti, ja pacientam ir parlieka miegainiba, izteikta aptaukosanas
vai pirms kirurgiskas arstéSanas. Individiem ar pozitivu ananézi
veic miega izpéeti, kuras laika registré elpoSanas parametrus, sirds
ritmu, skabekla ITmeni un gaisa kustibu. Ja tests ir pozitivs, var biit
nepiecieSams veikt talaku izmekl&sanu, lai individualiz&étu arstéSanu.
Primara arstésana, ka piedava vadlinijas, ieklauj sevi tonsilektomiju
un/vai adenoidektomiju vai CPAP (Continuous Positive Airway
Pressure; Ilgstoss Pozitivs Elpcelu Spiediens), kad individs uz nakti
uzliek masku, lai turgtu elpvadus atvertus.

Obstruktiva un centrala apnea biezi médz attistities vienam un
tam pasam slimniekam. Iesp&jams, ka tas ta ir vairumam individu
ar Prader-Willi sindromu, kuriem ir elpoSanas problémas. Gan
obstruktiva, gan centrala apnea var tikt izverteta, veicot miega izp&ti
— polisomnografiju. Kopuma, individiem ar Prader-Willi sindromu
ir elposanas problému, visbiezak obstruktivas apnea, risks. Ja be&rnam
ir obstruktivas apnea simptomi, tad vipam javeic miega izpéte.
Centralas apnea loma pie Prader-Willi sindroma ir izp&tes stadija.

Ipass paldies par vinu ieguldTjumu $T raksta tap3ana tiek izteikts:
e Dan J. Driscoll, Ph.D., M.D. PWSA (ASV) Kliniski
Konsultativas Padomes Vaditajs
* Merlin G. Butler, M.D., Ph.D. PWSA (ASV) Zinatniski
Konsultativas Padomes Vaditajs
* David M. Agarwal, M.D. PWSA (ASV) Izpétes
Konsultativas Komitejas Loceklis
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Prader-Willi Sindroms: KLINISKIAPSVERUMI
ORTOPEDISKAM KIRURGAM

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

Ievads: Prader-Willi Sindroms (PWS) ir 15. hromosomas defekta
izraisita slimiba, kas raksturojas ar muskulatiiras hipotoniju,
hipogonadismu, hiperfagiju un aptaukosanos. Muskulu un skeleta
izpausmes, ieskaitot skoliozi, glizas kaula galvinas displaziju
un apaksgjo ckstremitasu vienadibas novirzes ir aprakstitas
ortopédiskaja literatara. Tomeér, S§1 slimnieku kontingenta
arstéSanu, no ortopédiska kirurga viedokla, apgriitina citas PWS
kliniskas izpausmes. Osteopenija, psihiatriski traucgjumi un
pazeminata sapju jutiba ir biezi min&ti pie PWS, bet nav apspriesti
ortopédiskaja literatiira. Autori prezenté klinisku apskatu par 8
gadu pieredzi, arst€jot 31 pacientu ar PWS, lai izgaismotu visus
tos kliniskos aspektus, kuri ietekmé ortop&disko arstésanu.

Metodes: Trisdesmit viens noverojuma slimnieks, kuram
diagnosticéts PWS, tika izmekléts un iepriek$&jo slimibas
vésturu dati apkopoti. Tika atzimé&ti pacienta demografiskie dati,
genétiskie izmeklgjumi, muskulu-skeleta diagnozes, psihiatriskas
diagnozes un kliniska uzvediba. Tika izvertéti rutinas kliniskas
arstéSanas laika veiktie radiologiskie izmeklI&jumi.

Rezultati: P&titi tika 22 viriesi un 9 sievietes, vidgji 22 gadus veci
(intervala 8-39 gadi). Hromosomas 15Q defekts tika apstiprinats
18 pacientiem. Skolioze kliniski tika atklata 24 no 31 pacienta un
radiografiski apstiprinata 14 no Siem 24 slimniekiem (kopuma
45% ar skoliozi) ar vidgji primaro Itkni 31°; 3 tika arstéti ar
specialam korsettm un 2 tika veikta mugurkaula operacija.
Radiogrammas atklaja arT samazinatu kakla lordozi un
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palielinatu kakla-kriiSu kifozi 16 pacientiem, kas ir agrak
neaprakstita atradne. Guizas kaula galvinas radiogrammas
tika veiktas 26 slimniekiem, no kuriem displazija tika atklata
2 pacientiem (13%); neviens SCFEs netika identificets. 14
slimnieki kopuma bija parcietusi 58 ltzumus, no kuriem 6
bija multipli ldzumi (intervala 2-7). Kaulu densitometrija tika
veikta 14 pacientiem; 8 slimniekiem bija osteopenija un 4 bija
osteoporoze, pamatojoties uz mugurkaula jostas dalas Z-skalas
izverté¢juma. Divdesmit seSiem slimniekiem bija nopietnas
psihiatriskas diagnozes, ieskaitot impulsu kontroles traucgjumus
(7), organiskas personibas izmainas (6), pretestibas, izaicino$i
uzvedibas traucgjumi (5) distimiski traucgumi (4) dazadas
pakapes depresijas (3) ADHD (2) un OCD (2). Devini slimnieki
izradija pas-izslédzosu uzvedibu. SeSiem pacientiem tika veiktas
ortopediskas kirurgiskas procediras ar 1 lielaku komplikaciju
(muguras smadzenu infekcija). Lizumu arst€Sana saistfjas ar
biezam mazam komplikacijam.

Diskusija: Osteopénija, slikta impulsu kontrole, izaicinoSa
uzvediba un pazeminata sapju jutiba ir PWS aspekti, kas var
sarezgit visu veidu ortop&disko ne-kirurgisko un Kkirurgisko
arst€Sanu $§im slimnieku kontingentam. Ortop&diskajam kirurgam,
arst&jot bérnus un pieaugusos ar PWS, arsté$ana japlano riipigi un
ta javeic ar piesardzibu.

(Abstrakts no 2003. gada PWSA (ASV) Zinatniskas Konferences
Orlando, FL)
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Anyone interested in brain tissue donation for research please
contact your member association or the Netherlands Brain Bank,
Netherlands Institute for Neuroscience, Meibergdreef 47, 1105
BA, Amsterdam, The Netherlands; telephone +31-20-5665499,
secretariaatnhb@nin.knaw.nl, www.brainbank.nl
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