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PRADER WILLI SZINDROMA

A Prader Willi szindroma (PWS) egy komplex
neurokomportmentalis genetikai diszfunkcio,ami a 15
kromoszoma elvaltozdsabdl kovetkezdik.

Egyenld aranyban fordul eld néknél és férfiaknal minden
Jajnadl. Eléforulasi ardnya 1:12000-t61 1:15000-ig.
Ujsziilottkori eldfordulasi aranya nem ismert.

A PWS jellemzé modon csékkent izomtonust, alacsony
novest,( névekedési hormon kezelés hianydaban), kognitiv
hianyossagokat, hianyos sexudlis fejlodest, viselkedési
zavarokat, dllando éhségérzetet okoz, amely egy
alacsony kaloria fogyasztasu anyageserével kapcsolodva
tultaplaldshoz vezethet, ami veszélyezteti az életet.

Sziiletéskor az ujsziilottnek kisebb a sulya mint a
normalis, hipotonids, nehezen szopik a gyenge izomzat
miatt (,,normalis fejlodés hianyossdaga”).

A mdadsodik stadiumban (,, tulzott fejlédés”), ami 2-3
éves korban kezdddik, megjelenik a nagy étvagy, a suly
ellendrzésének nehézsége, motoros fejlodés késése és
viselkedési zavarok.

Mas, problemat jelento tényezok a kovetkezok
lehetnek: negativ valasz bizonyos gyogyszerekre, nagy
fajdalomtiirés, emésztési zavarok, [légzési zavarok,
hanyas hianya és instabil hémérséklet.

Sulyos orvosi komplikaciok igen hamar megjelenhetnek
a PSW-s betegeknél.
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ORVOSI FIGYELMEZTETES

Fontos szempontok a siirg6sségi és rutin kezelés
tekintetében

Az orvosok és az egézségiigyi személyzet pontosabb informdciokert vagy
szakemberrel valo kapcsolatba lépésért megkeresheti a PWSA-t (USA).

Altatas, gyogyszerreakciok

A PWS-s betegek kiilonleges reakciokat produkalhatanak
egyes gyogyszerek ¢s altatoszerek normalis adagjai esetében
is.Kiilonleges figyelemmel kell alkalmazni a nyugtatoszereket,
mert hosszadalmas és tilzott reakciokat irtak le.

Anestezie - http.//www.pwsausa.org/research/anesthesia.htm

Ellenreakciok bizonyos gyogyszerekre

A PWS-s betegek kiilonleges reakciokat produkalhatnak bizonyos
gyogyszerek standard adagjai esetében.Kiilonleges figyelmet
kell forditani nyugtatok adagolasakor:hosszadalmas és tulzott
valaszokat irtak le.Vizvisszatartas (vizmérgezés) alakult ki
vizhajtd gyogyszerek hasznalatakor (IDE SOROLHATOK
BIZONYOS NEUROTROP GYOGYSZEREK), valamint tulzott
folyadékfogyasztas esetén.

Vizmérgezés - http://www.pwsausa.org/support/water_
intoxication_alert.htm

Magas fajdalomkiiszob

A fajdalomérzés hianya sulyos egészségkarosodast okozhat.A
PWS-s betegek esetleg nem éreznek fajdalmat stlyos fert6zés
esetén, vagy nehézségbe litkozik ennek lokalizacioja. A sziilok vagy
gondozdk beszamolodja a beteg allapotanak vagy viselkedésének
megvaltozasardl felhivja a figyelmet egy esetleges betegségre.

Légzési zavarok
A PSW-s betegek magas riziké faktorral rendelkeznek légzési
problémak tekintetében, FOLEG FERTOZESEK ESETEN.Az
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alacsony izomtoénus, a gyenge mellkasi izomzat, az alvési apnoe
sulyosbito tényezok.Ha valaki nagyon horkol, kortdl fiiggetlentil,
ki kell vizsgalni alvasi obstruktiv apnoe tekintetében.

Alvdshoz kapcsolodo légzési zavarok felmérése PWS-

s betegeknél - http://www.pwsausa.org/syndrome/
RecEvalSleepApnea.htm
Légzés-http://www.pwsausa.org/syndrome/respiratoryproblems. htm

Hanyas hidnya

PWS-s betegek nagyon ritkdn hanynak.A hanytatdszerek
hatastalanok lehetnek, és az adag emelése mérgezéshez vezethet.
Ezt figyelembe kell venni azon tények ismeretében, hogy
a betegek hiperfagiasok, nyers, romlott vagy egészségtelen
élelem fogyasztasara hajlamosak.A hanyas megjelenése életet
veszélyeztetd stulyos betegség jele lehet.

Sulyos emésztorendszeri betegségek

A puffadas, fajdalom, és / vagy hanyas, sulyos fertézéses vagy
szovetszéteséses gyomorbetegség jele lehet, ami veszélyezteti az
életet, ami gyakrabban jelenik meg PWS-s betegeknél mint az
egészséges lakossagnal-helyi fajdalomérzés helyett egy altalanos
rossz allapot jelentkezik.Ezek a jelek fokozott megfigyelést
igényelnek.Sziikséges lehet rontgenfelvételek, endoszkopia,
biopszia elvégzése a pontos korisméhez, egy esetleges slirgdségi
beavatkozas miatt.

Emésztési orvosi figyelmeztetés- - http://www.pwsausa.org/
syndrome/medical_alert_Stomach.htm

Egy masik probléma a gyomorparézis, a gyomor gyengesége.Ez
egy gyakori jelenség a PWS-s betegeknél amely veszélyeztetheti
az életiiket. Egy PWS-s gyerek, amely gasztroparézisben szenved,
korhazi kezelést igényel.Elelem bevivése gasztroparézis esetén
nagyon sulyos lehet.Bovebb informacid: http://www.gicare.com/
pated/ecdgs45.htm
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A test hészabalyozasina zavarai
Idiopatikushiper-éshipotermiakatirtakle.Hipertermiajelentkezhet
enyhe betegségeknél vagy olyan elvaltozasoknal amelyek altatast
igényelnek.A 1dz hidnyozhat stlyos fertézés dacara.

Borelvaltozasok, horzsolasok
Nyilt sebek jelenhetnek meg a bor csipegetése kovetkeztében.A
PWS-s betegek horzsolasokra hajlamosak.Ezen elvaltozasok fizikai
bantalmazas gyanujat kelthetik.

Hiperfagia (tulzott étvagy)

A kielégithetetlen étvagy olyan sulygyarapodashoz vezethet, amely
veszélyeztetheti az életet, ami megjelenhet csokkentett kaloriaju étrend
esetén is.A PWS-s betegek allandd feliigyeletet igényelnek,minden
kortilmények kozott, amikor élelemhez hozzajuthatnak.A normalis
sulyt csak az étrend szigoru feliigyeletével lehet megtartani.

Sebészeti és ortopédiai szempontok

Az altatast és intubaciot igényld sebészeti beavatkozasok (pl.:
mandula mitét) gyakorisaga sziikségessé teszi az orvosi csapat
figyelmeztetését a komplikacidk tekintetében.Ide tartoznak a
légutak gége, tiidd megsértése, a légutak beszikiilt volta miatt,
a gége és légesé alulfejlettsége, a hipotonia, az 6déma ¢és a
gerincferdiilés.

Az izom és csont elvaltozasok mint a szkoliozis, csipddiszplazia,
torések és az alsd végtagok egyenlétlensége az ortopédiaval
foglalkozd fejezetben vannak leirva.Maés klinikai elvaltozasok
is komplikalhatjdk PWS eseten az ortopédiai beavatkozasok
normalis menetét.

Prader Willi szindroma: ortopédiai sebészet klinikaivonatkozdsai
- http://www.pwsausa.org/syndrome/Orthopedic.htm
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TANACSOK LEGZESI ZAVAROK
ERTEKELESERE - amelyek Prader Willi

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

Régota ismertek a PWS-es betegek alvasi problémai és az
alvashoz kapcsolodo 1égzési zavarok. Gyakran alvasi apnoe-
ként voltak diagnosztizalva (obstruktiv, centralis vagy vegyes)
vagy hipoxiaval jaro hipoventillacioként értékelték. Gyakoriak
az alvas strukturdjanak a zavarai is (késo6i elalvas, gyakori
ébredések, elalvas utani almatlansag). Régota ismertek az alvas
alatti mérsékelt 1égzészavarok PWS-es betegeknél, de egy id6 ota
kozismert, hogy egyes betegeknél varatlanul stlyos obstruktiv
1égzészavar jelentkezik.

Az alvas alatti légzészavar riziko6faktorai: fiatal kor, silyos
hipotonia, besziikiilt Iégutak, koros tulsily, 1égzési problémak
a korel6zményben, melyek orvosi beavatkozast igényeltek,
mint 1égzési elégtelenség, légutak reakcids zavarai, hipoxiaval
jaro hipoventillacié. Néhiany novekedési hormonnal kezelt
betegnél bekovetkezé fatalis eset utin e hormonkezelést az
orvosok rizikéfaktorként értékelik.

Lehetséges (de nem konfirmalt), hogy a GH (novekedési hormon)
megnoveli a 1égutak nyirok szoveteit, ezaltal sulyosbitvan a
hipoventillaciét vagy az alvas alatti obstruktiv zavarokat. Nincs
pontos adat, ami hatarozottan bizonyitana a légzési zavarok
sulyosbodasat GH kezelés alatt. Ezen tényez6t figyelembe kell
venni, valamint mindazon informacidkat, amelyek a PWS-es
betegek 1égzészavarairdl ismeretesek az alvas alatt.

WWW.IpWso.0rg 1 Péso
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A Clinical Advisory Board of the PWSA (USA) a kovetkezé
javaslatokat teszi:

1. Az alvas tanulminyoziasa vagy a polisomnogramm:
tartalmazza az oxigén ¢&s széndioxid telitettség szintjét a
hipoventillacid értékelésére, felsd légutak elzarodasat, alvas alatti
obstruktiv apnoét, centralis apnoét. Ezen értékelések sziikségesek
minden PWS-es betegnél.

2. 1.Alvas tanulmanyozasakor fontos rizikofaktorok:

* Nagyfoku talsuly - az idedlis testsulyt (IBW) 200%-al
tallépi

o Idilt 1égzési betegségek vagy heveny 1égzési betegség a
kérelé6zményben (asthma)

» Horkoléds, alvasi apnoe vagy gyakori ébredések a
kérelé6zményben

* Nappali almossag a korelézményben (féleg ha idoben
sulyosbodik)

* Sebészeti beavatkozasok el6tt (mandula miutét, polip
eltavolitasa)

» Nyugtatokalkalmazasael6tt, melyet fogaszatibeavatkozasok
kovetnek

* Novekedési hormon kezelés megkezdése elott

Az alvas tovabbi tanulmanyozasa sziikséges amennyiben egy
betegre a felsorolt rizikdfaktorok valamelyike jellemz6, foleg ha
gyorsan gyarapszik a sulya, vagy fizikai tiroképessége csokken.
Ha egy beteg GH kezelés alatt van, nem sziikséges ennek
megszakitisa az alvas tanulményozisa el6tt, hacsak nem
jelentkeznek stlyos 1égzési zavarok.

Barmely rendellenességet, amelyet az alvds tanulmanyozasa
kapcsan észlelhettiink, beszéljilk meg a kezelo orvossal, illetve
a tidogyogyasz szakorvossal, a megfeleld kezelés illetve
menedzsment meghatarozasara.

10
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A kaloriaszegény étrend betartasahoz, silycsokkenés céljabol
a kovetkezékre kell figyelni:

*  Oxigén potlas

* Folyamatos pozitiv nyomds a légutakban (CPAP) vagy
BiPAP

* Az oxigént mértékkel kell hasznalni, mivel egyes esetekben
a hipoxia az egyetlen 1égzési serkentd lehet. Ebben az
esetben az oxigén sulyosbithatja az éjszakai légzészavart

« A CPAP ¢és BiPAP elfogadasahoz sziikséges lehet a
magatartas modositasa, ilyen jellegii nevelés

* A magatartast modositd gydgyszerek Osszhangban kell
legyenek az altalanos kezelési sémaval

Ha az alvast tanulmanyozo vizsgalatok eredményei nem
megfeleléek gyereknél vagy kovér felndttnél (IBW > 200%), a
talsulyt étrenddel és testedzéssel kell javitani. Ezen mddszerek
javasoltak a sulycsokkentd sebészeti beavatkozasok helyett.
Sulycsokkentd technikdk elérhetéek a PWS-re szakosodott
kozpontokban és klinikdkon, vagy a sziilok és betegek segitésére
létrejott szervezeteknél. Az étrend és testedzés betartasahoz
gyakran sziikség van a viselkedési zavarok megoldasara
szakosodott személyek segitségére PWS-es betegeknél.

Légutakat érinté sebészeti beavatkozasok esetén a sebésznek és
altatoorvosnak pontos ismeretei kell legyenek a miitét eltti és
utini jellegzetes problémak megoldasaban PWS-es betegeknél.
(,,Anesthesia and PWS” — , Medical News™: Dr. Loker és Dr. Rosenfeld
a Gathered View-ben, vol. 26, nov-dec 2001, vagy www.pwsausa.org).

A traheosztomia (gégemetszés) Kkiilonleges problémakat
okozhat a PWS-s betegeknél, ezért a lehetéségek fiiggvényében
keriilendd, csak extrém esetekben végezziik el. A gégemetszés
nem garantalt korosan kovér betegeknél, mert a f6 probléma nem
az elzarodas, hanem a hipoventillacio. Az 6nbantalmazas igen

WWW.IpWso.0rg 1 Péso
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gyakori PWS-s betegeknél, a gégemetszés helyén.

Jelen pillanatban nincs ismeretiink a névekedési hormonnal
valo kezelés és a 1ézési zavarok kozotti 9sszefiiggésrol PWS-
ben. A ndvekedési hormon jotékony hatassal volt a legtobb
beteg esetében, beleértve a légzdrendszert is. Figyelembe kell
venni a riziko / haszon ardnyt GH kezelés esetén alvasi zavarban
szenvedd betegek esetében. A csaladnak és kezel6orvosnak
rendelkezésére kell alljon egy alvasvizsgalat, amit 6-8 héttel
a hormonkezelés elétt kell elvégezni.

Egy év ndvekedési hormonkezelés utan az alvasvizsgalatot meg
kell ismételni.

12
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HEVENY GYOMOR ES BELRENDSZERI
BETEGSEGEK VESZELYEZTETHETIK

AZ ELETET
Janalee Heinemann - Végrehajto Igazgato, PWSA (USA)

Nemrég felhivott egy orvos elmesélvén, hogy egy anyuka egy
cikkel jott a siirgdsségi ligyeletre az Orvosi Figyelmeztetobol.
Tovabba elmondta, hogy, ha az illetd anyuka nem erdskodott
volna, hogy olvassuk el a cikket és az 6nok web sitejat, a
gyermeke mar nem élne.Egy 15 éves sovany gyermekrdl van
sz0, akinél egy tul boséges étkezés utan hasi fajdalmak és hanyas
jelentkezett. Az orvos egyszerli gyomorhurutként kezelte volna
néhany napig. A figyelmeztetének koszonhetden, a gyermeket
figyelmesen kivizsgaltak.Egy driasi sérvkaput talaltak, amelyen a
1ép, a gyomor és a patkdbél a mellkasba cstiszott. Miitét utan, most
¢ PWS-s kislany jol van, labadozik.

Sajnos nem minden sziilé viszi magaval cikkeinket, és nem
minden orvos veszi Oket figyelembe. Egy masik esetben egy
sovany fiatalember, szintén taplalkozasi tulkapas utan keriilt
kérhazba.Az tigyeleten nem vették eléggé komolyan a tiineteket.
Mire telefonon felvették a kapcsolatot a mi szakembereinkkel €s
feltaré miitétet végeztek, értékes 14-15 ora telt el.

Ennek a fiatalembernek nagyon jo volt az allapota ezen epizdd
elott. Kezdetben, egy étkezési tilkapas utan, gyomor fajdalomra,
hanyasra panaszkodott. Tanulmanyozni lehet Dr. Rob Wharton
1998-ben irt cikkét a The Gathered View-ben. Dr Wharton egy
,wheveny idiopatias gyomortagulast”. irt le. Ebben a btegségben
a gyomorszovet egy része elhal, mint a szivizom infarktus
esetén. Hirtelen alakul ki, veszélyezteti a beteg ¢letét, és azonnali
sebészi beavatkozast igényel. Sok személlyel beszéltiik meg az
esetet, beleértve Dr. Ann Scheimannt, a gyomor-bélrendszerrel
foglalkozé szakemberiinket, a morfopatologust, stb.

Véleményliink szerint, ha egy PWS-s beteg gyomra hirtelen

WWW.IpWso.0rg 1 Péso
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kitagul talzott élelembevitel miatt ( nagyobb a veszély sovany
egyéneknél), €s nincs normalis teltségérzete, illetve magas a
fajdalomkiiszobe, a gyomortagulds oly nagy méretii lehet, hogy
a vérerek nem tudnak ellendllni és elhalnak. (a gyomor kezd
feketedni és elhalni).

A tilzott élelembevitel masik veszélye a gyomor-bél perforacio.
Azultrahangos vizsgalat sziikséges egy esetleges epekdbetegség
illetve hasnyalmirigy gyulladas kizardsara. A hasnyalmirigy
gyulladas kimutathaté még hasi CT vizsgalattal, illetve enzimek
meghatarozasaval a vérbol.

ORVOSI FIGYELMEZTETO:
Emésztési zavarok silyos betegségre hivhatjak
fel a figyelmet.

Eloszor kozolte a ,, The Gathered View” 1998, marcius-dprilis

Nemrég figyeltiink fel és kozoltiink egy olyan orvosi megfigyelést,
amire a PWS-betegek sziileinek , illetve gondozdinak figyelmét fel
kell hivni.Ez az allapot nem jellemz6 a Prader-Willi szindromara,
de sokkal gyakrabban jelentkezik, mint az egészséges embereknél.
Fontos felismerni ezen 4allapotot, ugyanis a korisme és a
kezelés késése sulyos egészségi problémakat okozhat.Idejében
kérismézve, ez az allapot sikeresen kezelhetd.

Ezen allapotot nevezzik a gyomor heveny idiopatias
tagulasanak. Gyakoribb 20-30 éves korban. Oka ismeretlen.

A betegség elsd jelei:enyhe kellemetlen hasi érzés, fajdalom,
teltségérzés, hanyas.Megjelenhet puffadas, a gyomor kitagulasa.
Enyhe héemelkedés is lehet ebben a fazisban. Gyakran az illetd
betegnek latszik és ugy is érzi magat.

14
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Azon személyek akiknél az alabbi jelek észlelhetok, azonnali
odafigyelést és orvosi elldtdst igényelnek.

* hasi fajdalom
o teltségérzés, puffadas
* hanyinger,hanyas

Egy egyszerii rontgenfelvétel vagy hasi CT elvégezendd, a
puffadas okanak kideritésére.Hasi fajdalom és puffadas esetén
ajanlott hasi ultrahang vizsgalat esetleges gyulladasos folyamat
felderittésére. Hogyha a rontgevizsgalat elvaltozast mutat ¢és
a betegnek rossz az altalanos allapota, a sebészi beavatkozas
indokolt lehet, gyulladas vagy hasfali elhalas lehetésége miatt.
Sulyos gyomortagulds és gyomorfal elhalds esetén, a kezelés
megfeleld nagysagu szoveteltavolitas sebészi uton.

* 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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ALTATAS és a Prader Willi szindroma

James Loker, MD, Laurence Rosenfield, MD

Issues Affecting Prader Willi Syndrome and Anesthesia

A Prader Willi szindromdban szenvedo betegeknek kiilonleges
egészségi problémdik lehetnek altatds alkalmdval.

o Kovérség - A kovér betegek hajlamosabbak obstruktiv
apnoera, 1égzési elégtelenségre, és cukorbetegségre. Ezen tényeket
figyelembe kell venni az altatds elokészitésénél. A betegeknek
koros lehet a vér oxigén és széndioxid szintje, ami moddositja az
altatoszerek hatasat, az oxigén adagolasét is.Az esetleges magas
tiidényomas, jobb szivfélelégtelenség, 6démak, sziikségessé teszik a
informacidkat nyujt jobb szivfélnagyobbodas, tiiddartéria vérnyomas
emelkedés esetén. Gyakran a kovér PWS-s betegeknél a tulstly elfedi
az 6démakat. E felmérés utan lehet vizhajtokat hasznalni miitét elott
és utan. A légutak atjarhatdsaga kiilonleges problémakat okozhat
altatoszerek alkalmazasa esetében.

* Magas fajdalom kiiszob - A PWS-s betegek fajdalomra vald
reagalasa kiilombozik az egészséges egyénekétol.Ez a tény hasznos
lehet miitét utan, de elfedhet bizonyos problémakat. A fajdalom
a szervezet vészjelzGje a problémakra. Ha miitét utan jelentdsebb
fajdalom jelentkezik, meg kell keresni az okat, jelzi az orvosoknak,
hogy valami nincs rendben. Monitorizalni kell mas, esetleges,
rejtettebb tiineteket is.

o Testhémérséklet valtozékonysaga -  hoszabalyozas
rendellenességei. A testhomérsékletet a hipotalamus szabalyozza.
PWS setén, a hipotalamus elvaltozasai miatt a beteg homérséklete tul
magas, vagy tll alacsony lehet. A sziiloktdl illetve gondozoktol kapott
informaciok az illetd beteg hdmérsékletének szokasos valtozasairol igen
fontosak lehetnek.Habar a PWS-s betegek nem hajlamosak malignus
hipertermiara (igen magas 1az), a depolarizalo izomellazitokat kertilni
kell ( pl: szukeinilkolin), ha nem feltétleniil sziikségesek.
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* Vastag nyal - PWS-s betegeknél a vastag nyalelvalasztas
kozos probléma, ami zavarhatja a légutak atjarhatdsagat, foleg
nyugtatoszerek alkalmazasa vagy intubélas esetén, (foleg az intubacios
cs6 eltavolitasakor).A vastag nyal fogszuvasodasra hajlamosit, aztan
a fogak elvesztésére.A szajhigiénat ellendrizni kell intubalas el6tt.

* Hiperfagia - tulzott evési kényszer (azon szokas, hogy

folyamatosan ételt keressen) — Altatas el6tt nagyon fontos, hogy a
gyomor iires legyen. Ez csdkkenti a veszélyt, hogy a gyomortartalom
a tiddbe kertiljon. A PWS-s betegek ¢tvagya igen nagy lévén, sokszor
nem valljak be, hogy miitét elott étkeztek.
Egyes PWS-s betegek gyomraban élelmiszer lehet miitét elott,
sokszor sziikséges gyomorszonda bevezetése a gyomortartalom
kitiritésére. Sok PWS-s beteg hajlamos a regurgitaciora (b6foges),
ami szintén noveli az aspirdcié veszélyét.

* Hipoténia - izomtdnus csokkenés- A legtbb PWS-s gyereknek
alacsony az izomtdénusa, ami enyhén javul 2-3 éves korban. Legtobb
esetben azomban fennmarad egy normalisnal alacsonyabb izomténus.
Ez nehézséget okozhat a kohogés hatékonysagaban, a légutak
tisztulasaban intubécid utan.

* A bdr csipegetése - Komoly problémékat okozhat PWS-s
betegeknek azon szokésa, hogy csipegetik boriiket. Igy nehezen
gyogyulnak az intravénds injekciok helyei, a sebek altalaban.
Ha ezen helyeket gondosan elfedjiik, altaldban megvédhetjik az
Onbantalmazastol.A beteg megértésének fliggvényében, sziikség
lehet imobilizalasra (lekotésre), vastag kesztylik alkalmazasara a
miitéti sebek védelme érdekében a gyogyulasig.

* Pajzsmirigy elégtelenség - Mivel a PWS a hipotalamus
megbetegedése, egyéb elvaltozasokat is észlelhetink, melyek
szintén a hipotalamushoz kétottek. Habar a pajzsmirigy elégtelenség
eléfordulési aranya PWS-ban nem ismert, el6fordulhat, nem feltétlentil
a pajzsmirigy betegsége miatt, hanem a pajzsmirigy stimulalo hormon
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(TSH), illetve a pajzsmirigy felszabaditasi faktor (TRF) hidnya miatt.
Hormonszint meghatarozas hasznos lehet muitét elott.

* Nehézkes vénas behatolas - Nehézséget okozhat a vénas
punkcio a kovérség és az izomzat hidnya miatt. Kényelmes vénas
elérést kell biztositani minden altatas el6tt.

* Viselkedési zavarok - A PWS-s betegek hajlamosabbak
emocionalis kitorésekre, obszeszivo-fobids megnyilvanulasokra,
pszihdzisokra. A pszihotrdp gyogyszerek alkalmazasat, ezek
interakcidjat az altatoszerekkel, helyesen kel megitélni.

* A novekedési hormon hidnya - Minden PWS-s beteget
novekedési hormon hianyosnak kell tekinteni. A FDA ujabban
novekedési hormon adagolasanak indikacidjaként tekinti a PWS
koérisméjének felallitasat. Anovekedési hormon hidnya nem modositja
a stresszre torténd kortizol reakcidt, szteroid adagolasa tehat indokot.
Azon PWS-s betegeknek, akik nincsenek novekedési hormon kezelés
alatt, szlikebbek a légutjaik a testiik méreteihez képest.

Altatas utani labadozas

Az altatds utani almossag a centrdlis apnoe kovetkezménye
lehet, ami szintén nem ritka jelenség.Sziikséges lehet az éjszakai
megfigyelés altatas utan.

Ahogy mar jeleztiik, az altatas utani 1égzési zavarok {6 okai a tulsuly,
az ostruktiv és kdzponti apnoe, a gyenge izomzat, az aspiracio.

Osszefoglalis

A PWS-s betegek biztonsagosan altathatok.A rizikot a mutét eldtti
allapotuk hatdrozza meg. A legtiibb szovodmény nem az altatds
alatt jelenik meg, amit figyelmesen monitorizalnak, hanem az utdna
kovetkezd ,gyengébben feliigyelt nyugtatasi periddusban.Csak a
beteget jol ismerd ¢s a specifikus problémaival tisztdban levo orvos
hozhat megfeleld dontéseket.
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LEGZESI PROBLEMAK Prader willi

szindrémaban
James Loker, M.D. Pediatric Cardiologist
PWSA (USA) Clinical Advisory Board Member

Sok 11j k6zlemény mutat ra arra, hogy a PWS-s betegek hajlamosak
léguti zavarokra, féleg hipoventillacidra, kozponti apnoera, valamint
obstruktiv apnoera. Mindezeket az utdbbi idoben tanulmanyoztak
alaposabban Prader Willi szindrémaban szenvedd betegeknél.

A kozponti hipoventillacié az alvas alatti 1égzés erdsségének és
frekvencidjanak a csokkenése. Ennek kovetkezménye lehet anappali
almossag, amely , ha stlyos, a tiidonyomas csékkenését okozhatja.
A PWS-s betegek hajlamossagat noveli az alacsony izomtdnus,
az izomzat mennyiségi hianya, a koéros talstly, a 1égzokozpont
esetleges sériilése. Egyes tanulmanyok bizonyitottak, hogy a PWS-
s betegek 1égzési frekvenciaja és intenzitasa alacsony.

A kozponti apnoe azt jelenti, hogy a 1égz¢és teljesen ledll alvas alatt.
Tobb tanulmany bizonyitotta, hogy a PWS-s egyének korosan
reagalnak bizonyos 1égzést serkentd szerekre.Tanulmanyoztdk a
testben és az agyban 1évo receptorokat, melyeknek szerepiik van a
lIégzésben.A kozponti apnoe jelentéségét még nem tanulmanyoztak
behatdan.

Ismert tény, hogy az alvés alatti obstruktiv apnoe gyakori Prader Willi
szindromaban, valamintmasalacsony izomtonussal jar6 betegségekben,
mint példaul a Down koérban.Jelen van az egészséges gyermekek 2%-
nal is. Abban nyilvanul meg, hogy a beteg probal Iélegezni, de a levegd
nem jut be a tiidobe. A Iégutak elzarédasa barmely szinten megjelenhet,
az orrtol a tiidoben 1évd kis légutakig.Ezek a betegek altaldban
hangosan lélegeznek, horkolnak, amit aztan teljes csend kovet,1égzési
mozgasok nélkiil. Az elzarodasos apnoenak sulyos kiivetkezményei
lehetnek kezelés hianyaban, halalhoz is vezethet.

Fiataloknal a 1égzési nehézségek okozdja lehet még a kronikus
gyomor-nyeldcsd regurgitacié valamint az aspiracid. Habar a
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hanyas hianya jellemz6 a PWS-ban, idult 1égzési problémakkal
kiiszkiid6 betegeket ki kell vizsgalni ebb6l a szempontbol is.Az
obstruktiv apnoeban szenvedd betegek is gyakran szenvednek
reflux betegségben.

Nemrég az Amerikai Gyemekgyogyaszati Akadémia iranyelveket
tlizott ki az alvas alatti apnoe korisméjére és menedzsmentjére.
Azt ajanljak, hogy minden horkolé vagy mas ostruktiv 1égzési
rendellenességet mutatd gyereket ki kell vizsgalni.A kezelGorvos
kérhet alvéasvizsgalatot tulzott almossag, aluszékonysag, tlsuly
esetén, vagy miitéti beavatkozas el6tt. Terhelt koreldzménnyel
rendelkezd egyéneknél az alvasvizsgalat informaciokat nyujt a
1égzés mindségérdl, a szivritmusrdl, az oxigénszintrél valamint a
levegd mozgasarol. Ha a vizsgalat pozitiv eredményt mutat, tovabbi
vizsgalatok lehetnek sziikségesek a megfeleld kezelés beallitasahoz.
Elsddleges kezelésként a protokoll a mandullak eltavolitasat, s/
vagy polipmiitétet,vagy CPAP (Continous Positiv Arway Pressure)
alkalmazasat ajanlja, ami egy ¢jszakai maszk alkalmazasat jelenti,
a 1égutak atjarhatosagat fenntartando.

Gyakran a kdzponti apnoe és az obstruktiv apnoe egyazon betegnél
jelentkezik. E tény érvényes valdsziniileg minden 1égzési problémaval
kiiszk6dd PWS-ban szenvedd betegre. Az apnoe mindkét formaja
felmérhetd az alvasvizsgalattal. A kovetkeztetés az, hogy a PWS
rizikdfaktor a 1égzési problémakra, foleg az obstruktiv apnoera. Ha
egy gyermek obstruktiv apnoe jeleit mutatja, az alvasvizsgalatot
ajanlatos elvégezni. A kozponti apnoe szerepét PWS-ban még
tanulmanyozzak.

Kiilon koszonettel tartozunk e tanulmany megirasaért:
e Dan J. Driscoll, Ph.D., M.D. PWSA (USA) Clinical
Advisory Board Chair
e Merlin G. Butler, M.D., Ph.D. PWSA (USA) Scientific
Advisory Board Chair
* David M. Agarwal, M.D. PWSA (USA) Research Advisory
Committee Member
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PRADER WILLI SZINDROMA: )
KLINIKAI SZEMPONTOK AZ ORTOPED
SZAKORVOS SZAMARA

Martin J. Herman. Ortopédiai sebészeti szakosztaly, St. Chrisppher
Gyermekkorhaz, Erie Avenue@Front Street, Philadelphia, PA
19134 USA. Tel: (215)427-3422, Fax. (215)427-8782

Bevezetés: A Prader Willi szindréma (PWS) a 15 kromoszéma
hibas miikodésébol adodik, jellemzdje a csokkent izomtonus,
hipogonadizmus, tulzott ¢étvagy (hiperfagia) ¢és talsuly
(obezitas). Izom és csontelvaltozasokat irnak le az ortopédiai
szakirodalomban: gerincferdiilés, csipd diszplazia, alsé végtagok
egyenldtlensége. Mas klinikai elvaltozasok komplikaljak az
ortopédiai beavatkozasokat PWS-ban. Az oszteopénia, pszihés
elvaltozasok, magas fajdalomkiiszob, kozismert a PWS-ban de az
ortopédiai irodalom nem foglalkozik vele.A szerzok egy 8 évre
sz010 retroszpektiv tanulmanyt mutatnak be, amelyet 31 PWS-s
betegen végeztek, hogy bemutassak azon klinikai szempontokat,
amelyek befolyasoljak a PWS-ban szenvedd betegek ortopédiai
kezelését.

Modszerek: 31 PWS-ban szenvedd,insztitucionalizalt beteget
vizsgaltak meg. Feljegyezték a demografiai adatokat, a genetikai
tesztek eredményeit, izom-csont diagnézist, pszihiatriai diagnoézist,
valamint a klinikai magatartast. A rutin radiologiai vizsgalatokat
szintén elvégezték.

Eredmények: 22 férfit és 9 nét vizsgaltak, a kozépéletkor 22
év volt (8 és 39 év kozott). A 15-s kromoszoma elvaltozasat 18
betegnél mutattak ki. A 31 betegbdl 24-nél mutattak ki klinikailag
gerincferdiilést. Ezen 24 beteg koziil 14-nél (45%) radiologiailag
31 foknal nagyobb elsédleges elhajlast mutattak ki. Harmat
kijavitottak, 2 pedig gerincfiziot szenvedett. A radiolégia még
kimutatott koros nyaki lordozist 16 betegnél, amirél addig nem
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tudtak. 26 betegnél elvégzett csipofelvétel diszplaziat mutatott ki
2 betegnél (13 % ).

19 beteg szenvedett csonttorést, dsszesen 58-at. Ebbol 6 beteg
tobbszoros torést (2 és 6 kozott). Osteodensitometridt 14 betegnél
végeztek el. Koziilik 8-nak oszteopéniaja, 4-nek oszteopordzisa
volt, amit a lombaris Z-score alapjan allapitottak meg.26 betegnek
volt pszihidtriai diagndzisa, mint példaul: az agresszivitds
kontrolljanak zavara (7), szervi egyéniségzavar (6), provokald
viselkedési zavar (5), disztimia (4), depresszio (3), ADHD (2) és
OCD (2). Kilenc beteg 6ncsonkitasi viselkedési zavart mutatott.
Hat beteg esett at ortopédiai miitéten, egyetlen stilyos komplikacio
adodott (gerincveld fertd6zés). A torések kezelésekor tobb kis
jelentéségli szovodmény adddott.

Megbeszélés: A csontritkulas, a viselkedési zavarok, a magas
fajdalomkiiszob azok a tényezok amelyek komplikalhatjdk a
PWS-ban szenvedd betegek ortopédiai kezelését, legyen az
sebészeti beavatkozas vagy paliativ kezelés. Az ortopéd szakorvos
figyelmesen kell elékészitse €s nagy eldvigyazattal kezelje a
PWS-s gyerekeket és felnotteket.

(Kivonatok a 2003-ban Orlando,Fl-ban tartott PWSA (USA)
tudomdnyos konferencidrol)
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Barkit érdekel agyszovat adomanyozas kutatasi célra, kérjiik
vegye fel a kapcsolatot: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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