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IPWSO, dunya genelinde PWS'li bireyleri ve ailelerini desteklemek icin bagislarla faaliyet
gostermektedir. Calismalarimiz hakkinda daha fazla bilgi 6grenmek ve bagis yapmak icin lutfen
http://www.ipwso.org/donate sayfasini ziyaret edin.

IPWSO relies on donations to support people with PWS and their families around the world. To find out

more about our work and donate please visit us at www.ipwso.org/donate
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PRADER-WILLI SENDROMLU ERGENLER ICIN TIBBi BAKIM
Hekimlerin Karsilasabilecegi Tibbi Sorunlarin Genel Ozeti

Prader-Willi sendromu (PWS), nérogelisimsel belirtilere ve bircok potansiyel tibbi ve
psikiyatrik komplikasyona sebep olan karmasik bir genetik bozukluktur. Genellikle
bebeklik doneminde tespit edilen klinik bulgulardan dolayi suphe edilmesi durumunda,
tani genetik testler ile teyit edilir. Aileler icin nuks etme riskini ve psikiyatrik prognozu
belirlemek adina genotipi tespit etmek icin kesin genetik testler gerekmektedir. Tani ne
kadar erken konulursa, gelisimsel olarak uygun mudahalelerin uygulanabilmesi icin
ebeveynler ve tedavi ekibi de o kadar iyi bilgilendirilir.

Diger kronik hastaliklarda da oldugu gibi, hasta/aile ve uzman hekimler arasinda surekli
bir iliskinin ve iletisimin saglanmasi adina PWS olan ergenler icin uzman bir klinige
basvurmak faydahdir. PWS ile iliskili fenotipik davranislari idare etmek icin gerekli denetim
ve cevresel kontrol, ergenlik donemi sirasinda gorulen tipik bagimsizlik istekleri ile
celismektedir. Bazi Ulkeler, PWS’li ergenlerin her yil uzmanlar tarafindan muayene edildigi
bir PWS klinigine sahip olacak kadar sanshdir. Pratisyen hekim muayeneleri 4-6 ayda bir
gerceklesmelidir. IPWSO, saglk hizmetlerine ve uzmanlarina erisimin mesafe, ulagim,
finansal kaynaklar veya hizmet gibi faktorler nedeniyle 6nemli dlctide degisiklik
gOsterebileceginin farkindadir. Bu belgede PWS’li ergenlerin temel saglik ihtiyaclari
6zetlenmektedir. Okuyucunun, PWS'li bebekler (3 yasa kadar), PWS'li cocuklar (3-12 yas),
PWS'li ergenler (13 yas ve Uzeri) ve PWS'li yetiskinlere yonelik bu serideki diger genel 6zet
ve degerlendirme kilavuzlarini da okumasi tavsiye edilir.

PWS’li Ergenlerde En Yaygin/Onemli Tibbi Bulgular:
e PWS'li cogu ergen hiperfaji (kontrolsiz sekilde glgla, biyolojik kaynakli yemek arama ve

yeme gudusu), asiri ve tekrarlayan davranislar, stres altinda iken 6fke nébetleri ve yikic
davranis, bilissel katilik ve gecislerde zorlanmayi da iceren sendromun tum &zelliklerini
gOsterecektir. Deri yolma bozuklugu ve diger kompulsif davranislar gérulebilir. Bagimsiz
olma isteklerinden dolayi bazi ergenler icin gida kontroltu daha zor olabilir.

e BuyUme hormonu vucut yapisini, kuvveti ve dayanikllidi gelistirebilir, ancak hipotoni ve kas
kutlesinde azalma bir dereceye kadar devam eder ve fiziksel aktivitede azalma ve daha
dusuk kalori gereksinimi ile iligkilidir. Vicut agirhgi boya gére normal olsa dahi, yag - yagsiz
vucut kutlesi orani yuksektir.

e Kilo kontrolU, alinan besinlerin kontrol edilmesi ile saglanir ve diizenli tartimlar (en az haftada
bir) ile takip edilir.

Kalorilerin yakilmasi icin guinluk egzersiz yapmak gerekmektedir.

e PWS'li cok az insan yeme davranislarini kontrol edebilir. Kalori takibi ve kisitlamasi,

obeziteyi ve tibbi sonuclarini dnlemek icin son derece énemlidir. Gidaya erisim surekli
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gozetim yoluyla veya kapilari, kiler dolaplarini, buzdolaplarini ve/veya buzluklari kilitleyerek
harici olarak kontrol edilmelidir. Bu ayni zamanda yemek satin almak icin kullanilacak
paraya veya takas yapmak icin kullanilabilecek degerli esyalara erisimi kontrol etmeyi de
icermektedir. Psikolojik GIDA GUVENLIGI (6gunler ve ara 6gunler icin giinluk programi ve
servis edilecek yemegi ve porsiyon buyukligunu bilmek ve tum diger zamanlarda gidaya
erisimin kontrol edilecegine inandirmak) herhangi bir yasta gorulecek kaygiyi ve gida ile
ilgili davranislari azaltacaktir.

e Gun boyunca yenilecek 6gunler ve ara 6gunler ile yapilacak aktiviteler ve egzersizlerin rutininin
belirtildigi bir gtinlik plan, ileriye yonelik kaygiyi (tekrar eden sorular ile kendisini gosterir)
azaltir ve gegisleri kolaylastirr.

e Ogrenme sorunlari ve distnsel eksiklik yaygindir ve cogu ergen motor koordinasyonu,
propriyosepsiyon, konusma artikulasyon, isleyen bellek, hesaplama ve karmasik sorun ¢c6zme
konularinda surekli zorluk yasarlar. Vineland Uyum Davranis Olcegi ile élcilen uyum islevi
nadiren entelektlel IQ seviyesi ile orantilidir. Sosyal iletisim (¢ikarim, jestler ve yiiz
ifadelerinden so6zli olmayan ifadeleri anlama), yasitlar ile sosyal etkilesim becerileri ve
degerlendirme yetisinde eksiklikler eriskinlik doneminde de devam edebilir.

e EJer onceden tespit edilmisse, buyime hormonu eksikligi, hipotiroidizm (ergenlikte %25) ve
adrenal yetmezlik (nadir) gibi hormon yetmezlikleri devam eden tedavi gerektirecektir.
Prematlre adrenars yaygindir ve nadir olan erken ergenlik ile karistirlmamahdir.
Hipogonadizm ergenlikte gecikme ile sonuclanir ve bu durum da psikolojik uyumda yetersizlige
neden olabilir. Hem erkekler hem de kadinlar, ergenlik donemi sirasinda ikincil cinsiyet
dzelliklerini baslatmak icin yavas gonadal steroid replasmani titrasyonundan faydalanabilir.
Siddetli davranissal bozukluklara sahip bazi ergenler, cinsiyet hormonu replasmanina uygun
aday olmayabilir. Hem bldylime hormonu hem de gonadal steroidler kemik mineral
yogunlugunu gelistirir.

e Bagirsakta gastrointestinal hareket sorunlari meydana gelir ve bunlarin arasinda
kronik kabizlik, refl, gevis getirme, bogulma ve gastrik distansiyon, nekroz ve
ripturden olusan ciddi olaylar dizisi riski yer almaktadir.

e Tukuruk salgilamada azalma nedeniyle dis ¢curigu yaygindir. Gastrik reflt dis minesini ve dis
gicirdamasi dis yuzeyini asindirabilir.

e Solunum anormalliklerinin arasinda yizeysel solunum (fazla kilo / obezitede g6gus
Uzerindeki yag pedinin agirhigi ve kaburgalar arasindaki kaslarda hipotoni ile iliskili derin
nefes almada glc¢lik nedeniyle) ve hiperkapniye (kan gazlari ile belirlenen CO2
yUksekligi) hassasiyetin azalmasi yer almaktadir.

e Kardiyak zorluklar otonomik disfonksiyon ile iliskilidir ve egzersiz sirasinda kalp atim hizi
degiskenliginde azalma ve nabizda ve tansiyonda artista azalmayi icermektedir.

e Skolyoz, kifoz veya kifoskolyozu da iceren omurga deformiteleri bireylerin yaklasik
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%40"1Inda mevcuttur. Omurga her sene klinik olarak muayene edilmelidir ve en kiguk
asimetri icin bile rontgen cekilmelidir.

e Yasa gore dusik kemik mineral yogunlugu (Z skoru) mevcut olabilir. Strekli topallama veya
belirsiz uzuv agrisi sikayetleri rontgen ile degerlendirilmelidir. Kirik veya stres kirigi mevcut
olabilir. Agri esiginde artis ve rahatsizligin anatomik kaynagini tespit etme kabiliyetinde azalma
PWS'nin ayirt edici 6zellikleridir.

e Uyku sorunlari yaygindir ve gece uyumaya devam etmede zorluk ve giinduz asiri uyku halinin
yani sira uyku sirasinda solunum sorunlari gibi uyuma/uyanma bozukluklarindan olusmaktadir.
Uyku calismalari uyku apnesinin (obstriktif ve/veya santral) oldugunu ortaya cikarabilir.
Ozellikle fazla kilo/obezite ile kétulesen obstriktif uyku apnesi icin surekli pozitif hava yolu
basinci (CPAP) gerekli olabilir. Santral uyku apnesi icin iki seviyeli pozitif hava yolu basinci
(BiPAP) gerekli olabilir. Narkolepsi tanisi i¢in ¢coklu uyku latansi testi (MSLT) gerekmekte olup,
katalepsi (uyanik iken kas tonusunda ani epizodik kayip) de meydana gelebilir.

e Asiri obezite gelisimi olumsuz yénde etkilemektedir ve tip II diyabet, karaciger yaglanmasi,
hipertansiyon, lenfédem, solunum ve kalp yetmezligi, uyku apnesi, hiperkolesterolemi,
metabolik sendrom, cilt degisiklikleri, Glserler ve eklem anormallikleri gibi tibbi
komplikasyonlara yol acabilir.

e Enurezis PWS'de herhangi bir yasta yaygindir ve hipotonik mesane, mesane dolulugunu
hissedememe, obezite veya uyku apnesi ile iliskili olabilir.

e Deri yolma bozuklugu yaygin olsa da evrensel degildir. Cogunlukta epizotlar halinde
meydana gelir ve ¢cocukluk ¢caginda gelisen periyodiklik paterni ve konumu yasam
boyunca devam eder. Tembellik veya stres deri yolma bozukluguna yol agmaktadir.

Siddetli oldugunda yara olusumuna, sekil bozukluguna ve potansiyel olarak ciddi
enfeksiyonlara yol agabilir. Cerrahi insizyonlar derinin siyrildigi bir yere dénusebilir ve
derinin yolunmasi iyilesmeyi dnleyerek potansiyel olarak siddetli cerrahi alan
enfeksiyonuna neden olabilir.

e Rektal deri yolma genellikle kabizlk ile baslar, ancak yuksek stres seviyeleri ile daha da
kotulesmektedir. Siddetli oldugunda kronik anemiye ve kolit veya inflamatuar bagirsak hastaligi
seklinde yanls taninin konulmasina yol acabilir. Vajinal deri yolma da bildirilmistir ve mens
olarak yanhs yorumlanabilir.

e Sosyal beceri eksiklikleri dil islemede gecikmeden, konusma anlasilabilirliginde eksiklik veya
benmerkezcilikten kaynaklanmaktadir.

e Ruh halinde ve davranislarda sorunlar okul, sosyal uyum ve aile hayatini olumsuz
etkilemektedir.

e Kaygl hissi yaygindir ve o6zellikle bagimsiz olma isteginin cevresel kontrollerle ve gunluk
hayatin ¢ogu alanda yardim ihtiyaci ile baskilandidi ergenlik dénemine gecis sirasinda
depresyona yol acabilir.

e Deri yolma bozuklugu, 6fke nébetleri ve diger davranissal anormalliklerin artmasi, genellikle
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tespit edilmesi ve kontrol altina alinmasi gereken artan stresin sonucudur.

e Basa ¢ikma stratejilerini artirma becerileri ergenlere ve bakicilara 6gretilebilir, birlikte
ahstirmasi yapilabilir ve yeri geldiginde uygulanabilir.

e Uygun davranislar, s6zIU 6vgu ve gerektiginde gida disi tegvikler ve 6duller ile
desteklenmelidir.

e Beklenmedik sekilde veya stres ile birlikte psikoz ve/veya bipolar bozukluk ortaya ¢ikabilir.
Gogunlukla ergenlik déneminde gérulmeye baslanir ve 6zellikle maternal uniparental
dizomi genotipi olan bireylerde yas ilerledikce artar. Sanrilar (genellikle paranoya),
haltsinasyonlar veya ruh halinde dengesizlik ile birlikte kafa karisikhginin baslangici gibi
anormal ruhsal deneyimlerin gelismesi, psikiyatrik degerlendirme ve tedavi gerektiren bir
psikotik hastaliga isaret edebilir. Zamaninda yemek yememe veya kisisel bakim veya
giyinme faaliyetlerini gerceklestirememe psikoz ile iliskilidir. Katalepsi (¢evresel uyarilara
tepkinin verilmedigi hareketsiz, trans benzeri bir durum) veya katatoni (bilin¢ degisikliginin
oldugu major psikomotor bozuklugu) meydana gelebilir. Her iki durum da hipotoni
nedeniyle PWS’de azalabilen mumsu esneklik ve kas sertligi ile iliskilidir.

e Ruhsal ve davranissal aktivasyon SSRI, bazi atipik antipsikotik ilaglar ve/veya uyaricilar ile
gerceklestirilen ilag tedavisi ile iyatrojenik olarak saglanabilir. Hedef odakl davranista kademeli
artis veya tipik davranislarin yogunlasmasi ruh halinde degisiklik olduguna isaret edebilir.
Durtusel olarak kendine zarar verme, ani dusunme veya davranis degisikligi, yemege ilginin
azalmasi veya yemek yememe, acil degerlendirme gerektiren fiziksel veya psikiyatrik bir
hastaliga isaret edebilir.

Ilave Sorunlar:
e PWS’li ergenlerin kusmasi olasi degildir ve nasil hasta hissettikleri konusunda dogru

iletisimi saglayamayabilirler. Atiklik seviyesinde veya davranista degisiklik, ergenin hasta
oldugunun en iyi géstergeleri olabilir. Diger taraftan, 6zellikle doktor ziyaretlerinin gida,
ila¢ veya dikkat elde edebilecekleri bir yontem oldugunu 6grenmislerse cesitli somatik
sikayetler gosterebilirler.

e Santral sicaklik kontrol(, hipertermi (kaynagi bilinmeyen ates) ve siddetli enfeksiyon
durumlarinda dahi febril yanitin olmamasi ile sonuclanan hipotalamik fonksiyon bozuklugu
nedeniyle PWS’de hatalidir. Genellikle bazi ilaclarla alevlenen hipotermi bildirilmis olup, 6lume
yol acabilir. PWS'li bireylerde periferik vicut sicakligi hissinde azalma oldugundan, kendilerini
yakma riski ile ¢cok sicak su ile banyo yapabilir veya dus alabilirler veya ¢ok soguk suda yuzup
morarabilirler. Soguk havada ince giyinebilir ve sicak havada kalin giyinebilirler. Ayrica belirli
kiyafetlere duygusal olarak baglanip, Gzerlerini degistirme konusunda direnebilirler. Genellikle
ortam sicakhgina uyum saglamalari adina uygun kiyafet secimini 6gretmek icin egitim,
rehberlik ve g6zetim gerekmektedir.
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e Agn esikleri yuksektir ve agriyan bolgeyi bulamayabilirler. Bu durum, kendini gosteren
belirtileri degerlendirmeye almama ve hastaliklari ve kiriklari g6z ardi etme riskini
artirmaktadir. GoOzlenen belirtiler siddetli olmasa da radyografi (réontgen) cekimi
dusunulmelidir.

e Gastroparezi ve gastrik nekroz meydana gelebilir ve hayati tehdit edebilir. Hem fazla yedikten
sonra hem de kabizlik, beslenme degisikligi veya gastroenterit gibi diger durumlarda karin
siskinligi gorulebilir. Gastrik nekroz karin siskinligi ile meydana gelebilir ve belirtileri az olabilir.
Bunun erken belirtileri davranis dedisikligi ve abdominal distansiyondur. Bu solunum
sorunlarina kadar ilerleyebilir. Kusma ge¢ donemde meydana gelen bir belirtidir ve hayati
tehdit eden intra-abdominal hastaliga isaret edebilir. Tibbi degerlendirme abdominal réntgen,
bilgisayarll eksenel tomografi (BT taramasi) ve hizli midahaleyi icerebilir. Midenin nazogastrik
tup ile bosaltilmasi hayat kurtarici olabilir.

e Ergenlik ddneminde morbid obeziteden kaynakli obezite hipoventilasyonu meydana
gelebilir. Hafif eforda dispne, uyku sirasinda hipoksemi esliginde obstruktif uyku apnesi ve
sag kalp yetmezligi ile sonuc¢lanan gode birakmayan 6dem ile iliskilidir. Bu asamadaki
engellilik nedeniyle ergenler tekerlekli sandalyeye bagh olabilir, koltuktan kalkamayabilir
veya solunum bozuklugu nedeniyle yatamadiklarindan koltukta oturur pozisyonda
kalmalari gerekebilir. Trakeostomi yalnizca iyilesme sirecini karmasik hale getirip
uzatmaktadir. Dakikada 1 litreden fazla oksijen takviyesi, PWS’de hiperkapniye (kanda CO2
seviyeleri) hassasiyette azalmadan kaynakli olarak solunum gudisuni baskilayabilir. Tercih
edilen tedavi az proteinli, kalori kisitli diyet ile birlikte siviyl hareket ettirmek icin egzersiz ve
yogun rehabilitasyondur.

e PWS’li ergenlerin cogunda puberte daha ge¢ meydana gelir. Géranusleri ve ikincil cinsiyet
dzelliklerinin gelisiminde gecikme ile iliskili 6z glven dusukluklerinin oldugunu ifade edebilirler.
Cinsiyet hormonu replasmani, éstrojen ile ruh halinde degisiklige ve testosteron ile davranis
degisikligine yakindan dikkat edilerek degerlendirilebilir. Bircok ergene cinsiyet hormonu
replasman tedavisi verilecek olmasina ragmen PWS’li bazi erkekler ve kadinlarda 20’li yaslarini
ortasinda normal pubertenin gelisecegine dair kanit mevcuttur.

e Ergenlik donemi cinsellik konulari, gida karsiliginda cinsel istismar riski, cinsel yolla bulasan
hastaliklara maruziyet ve cinsiyete 6zgu fertilite konulari hakkinda ileriye yonelik
rehberligin saglanacagi bir donemdir. Erkeklerde hem santral hem gonadal kisirlik
mevcuttur ve serum hormonlarinin (testosteron, folikil uyarici hormon, inhibin B) elde
edilmesi ve spermin spermatozoa agisindan incelenmesinin kesin testler olmasina ragmen
babalik durumu hig bildirilmemistir. Calismalarda inhibin B'nin fertilitenin dngdstergesi
oldugu gosterilmistir. PWS’li erkeklerde gelisimsel yillarda yasla azalir. Kadinlarda
yumurtlama ve gebe kalma potansiyeli mevcuttur. Serum hormon testleri (6strojen, folikal
uyarict hormon, inhibin B) ve yumurtalik ultrasonunun gerceklestirilmesi 6nerilmektedir.
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Inhibin B >20 fertiliteyi 6ngérmektedir ve bu periyodik olarak test edilmelidir. E§er anne
delesyon genotipine sahip ise, bebekte Angelman sendromu olma ihtimali %50'dir. Eger
annede UPD genotipi varsa, normal damgalanmis maternal kromozom 15 aktaracaktir ve
PWS olmayan bir kadinla normal bebege sahip olma ihtimali ayni olacaktir. PWS'de
tamamlanmis az sayida gebelikte anneler bebeklerini emzirememis veya bebeklerine
uygun sekilde bakim saglayamamistir.

e PWS’li bircok ergen ask istese de bununla iliskili kisiler arasi anlasmazlik onlar icin fazla
stresli olabilir. Cogu zaman duygusal bag olusturduklari kisiler 6pusme, el ele tutusma ve
“erkek arkadas” veya “kiz arkadas” rolleri ile pregenitaldir. Her iki cinsiyet de genellikle
evlilikle ilgili hayaller kurup, bebek sahibi olmay: istediklerini dile getirir. Genellikle
psikolojik ikame (hayvanlarla calisma, dezavantajli cocuklarin maddi destek yoluyla “evlat
edinilmesi”, yegenlerle ilgilenme) ile bu durumla en iyi sekilde bas edilir. Ergenler bazen
hislerine karsilik vermeyen bir ask nesnesine (gercek veya hayal trtiini) odaklanir. Bu
durum psikolojik veya psikiyatrik degerlendirme ve tedavi gerektirebilir.

e Okul mufredati gelecek meslekler icin gercek¢i secenekler sunmalidir. Gida sektérunde
mesleklerden kacinilmahdir. Gidaya erisimle iliskili riskler her zaman mevcut oldugundan,
normal kiloya sahip bir kisi icin bile gézetimli isler dnerilmektedir. Mesleki becerilerin ve
noropsikolojik niteliklerin ayrintil degerlendirmesinin yapilmasi, her birey gore en iyi isi
belirlemeye yardimci olabilir. Ortaokullar genellikle 6grencileri para yénetiminde ve toplu
tasima kullaniminda bagimsizlik dahil bagimsiz yasamaya hazirlar, ancak bunlar PWS’li
cogu geng yetiskin icin uygun olmayabilir.

e Ergenlerin topluluga ve internete maruziyet konusunda daha fazla 6zgirlige sahip olmasi
nedeniyle vazgecmesi son derece zor olan sigara icme, pornografi gibi kompulsif hale
gelebilecek bazi aliskanlklar edinebilirler. Gelecege yonelik rehberlik ve 6nleyici stratejiler
énerilmektedir.

Ilaglar:

PWgS’Ii bircok ergen bircok yildir byime hormonu aliyordur ve PWS ile iliskili tipik yuz ve
vucut dismorfizmlerinin bircogu normallestirilmistir. Biparenteral boya ulasildiginda veya
kisi 18 yasina basinca ve bliyume hormonuna artik izin verilmediginde buyume hormonu
dozu yetiskin seviyelerine azaltilir. Bazi Glkelerde PWS’li yetiskinlerde dusuk doz buydme
hormonunun kullanilmasina izin verilmektedir. Gonadal steroid replasmani, osteoporoz
riskini ydonetmek icin devam ediyor olabilir. PWS’li ergenlere cesitli psikotropik ilaglar ve
recetesiz takviyeler veriliyor olabilir. Yagsiz vicut kutlelerinin az olmasi, yag kutlelerinin
fazla olmasi ve ilaca karsi duyarhliklarinin yiksek olmasi nedeniyle 6zellikle
antihistaminikler ve psikotropik ilaglar icin disuk baslangi¢c dozunun kullaniimasi
dnerilmektedir.

Solunum komplikasyonlari ameliyat sirasinda standart benzodiazepin veya anestezi dozlarinin
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kullanilmasindan ortaya ¢ikabilir. Bagirsak beyin kadar hizli “uyanamayabileceginden”
ameliyattan sonra gastroparezi de meydana gelmistir. Metilnaltrekson gibi ilaclar ameliyat
sonrasinda post-operatif opioid ilaglarinin bagirsak hareketliligi tzerindeki etkilerini
engellemede faydali olabilir. Adrenal yetmezlik tanisi konulan az sayida ergen i¢in hastalik

sirasinda kortizol dozunun artiriimasi 6nemlidir.

Genel aciklamalar:
Bu belge ciddi komplikasyonlari azaltmak ve yasam kalitesini iyilestirmek icin PWS’li

ergenlerde tipik olarak karsilasilan tibbi sorunlari ele almak icin tasarlanmistir. Ayri bir
IPWSO belgesinde duzenli birincil bakim ve alt uzmanlik bélimlerinde yapilan
muayeneler sirasinda yapilan degerlendirmeler ele alinmaktadir.

PWS, Ui¢c genetik mekanizmadan (15q11.2-q13 delesyonu; uniparental dizomi 15; kromozon
15'te damgalama bozuklugu) biri nedeniyle kromozom 15'te genetik bilginin yoklugundan
kaynaklanmaktadir. Taninin genetik testlerle dogrulanmasi siddetle tavsiye edilir. DNA
metilasyon analizinin vakalarin >%99'unda taniyl dogrulamasina ragmen, molekdl sinifini
belirlemek icin tibbi genetik uzmani tarafindan ilave testler gerceklestirilmelidir. IPWSO,
test kaynaklarinin belirlenmesinde yardimci olabilir. Bazi diger hastaliklar, belirti ve
semptom acisindan PWS ile értusebilir.

Ayrica, 100 'den fazla ulkedeki aile destek kuruluslari hakkinda bilgi iceren Uluslararasi
Prader-Willi Sendromu Orgitl (IPWSO) web sitesinde, cogu siradan bir ziyaretci kitlesi icin
yazilmis tibbi ve diger bilgilere de bakin: http://www.ipwso.org.

PWS tanisi, belirtileri, degerlendirmesi ve yonetimi hakkinda ayrintili bilgi kaynaklari:
Pediatrics: www.pediatrics.org/cqgi/doi/10.1542/peds.2010-2820 ; GeneReviews:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/ ve PWSA Tibbi Uyari Kitap¢igi:
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2022/04/MedicalAlertsBooklet-
GIChart-2022.pdf
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PRADER-WILLI SENDROMLU ERGENLER ICIN TIBBi BAKIM
Hekimler icin Degerlendirme Kilavuzu

Prader-Willi sendromu (PWS), cocukluk ve ergenlik caglarinda ortaya ¢ikan bircok
nérogelisimsel ve davranigsal belirtisi olan karmasik bir genetik bozukluktur. Potansiyel
tibbi ve psikiyatrik komplikasyonlar erken evrelerinde en etkili sekilde tedavi edilir. Bu
kilavuz, pediatri veya tip hekimlerine PWS'li ergenlerde sorunlarin erken belirtilerini nasil
proaktif olarak degerlendirecekleri ve klinik olarak tespit edecekleri konusunda tavsiye
vermek icin hazirlanmistir. PWS ile iliskili fenotipik davranislari idare etmek icin gerekli
denetim ve cevresel kontrol, ergenlik dénemindeki bireyin bagimsizlik istekleri ile
celismektedir. Potansiyel komplikasyonlarin detaylari eslik eden Hekimler icin Ergenlerle
Ilgili Sorunlarin Genel Ozeti belgesinde saglanmustir. Yillik birincil bakim veya alt uzmanlik
bélumlerinde yapilan muayeneler sirasinda asagida listelenmis muayeneler ve klinik
testlerin gerceklestirilmesi 6nerilmektedir. Bu yillik muayeneler sirasinda test sonuclari ve

alt branslardaki uzmanlar ile yapilan gérusmeler ebeveynler ile paylasilabilir. IPWSO,
saghk hizmetlerine ve uzmanlara erisimin buyuk 6lctde degisiklik gésterebilecegini kabul
etmektedir; ancak bazi Glkeler ailelerin alt branslardaki uzmanlarla iletisimini saglamak
icin Cok Disiplinli PWS Klinikleri gelistirmektedir. Bu belge, mevcut kaynaklar baglaminda
onerilen temel saglik ihtiyaclarini 6zetlemektedir. Okuyucunun, PWS'li bebekler (3 yasa
kadar), PWS'li cocuklar (3-12 yas), PWS'li ergenler (13 yas ve Uzeri) ve PWS'li yetiskinlere
yonelik bu serideki diger genel 6zet ve degerlendirme kilavuzlarini da okumasi tavsiye
edilir.

Asagidakilere odaklanan dikkatli hasta ge¢misi:

Ogrenme, davranis ve sosyal etkilesime odaklanarak okuldaki gelisimi degerlendirin.
Bireysel egitim planini inceleyin ve PWS ile iliskili sorunlari (gida, davranis, egzersiz, 6zel
egitim, yasam becerileri ve mesleki planlama) ele alin.

Denetim yeterliligi ve ebeveynlere bagli stres seviyesi de dahil mevcut yasam
durumunu degerlendirin.

Evdeki kilo cizelgesini ve kilo artisi meydana gelmesi durumunda bakicinin besin alimini
ayarlama stratejisini inceleyerek kilo yonetimini degerlendirin.

Kalsiyum, 25-dihidroksivitamin D3 ve demir gibi makro/mikro besinlerin yeterli diizeyde
alinmasini daglamak icin kalori kontrold, besin dengesi ve vitamin/mineral takviyesi icin
PWS konusunda bilgili bir diyetisyen ile konsultasyonun gerekli olup olmadigini
belirlemek icin besin midahalelerinin yeterliligini degerlendirin.

Ev, okul, meslek programlari ve halk ortamlari dahil farkl ortamlarda gidaya erisim

hakkinda sorular sorun. Her ortamda denetimin yeterliligi konusunda sorular sorun.
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e Gidaileilgili davranislarin dogasi ve siddeti hakkinda sorular sorun. Psikolojik Gida
Gulvenligi (6gunler ve ara 6gunler icin glinlik programin yani sira servis edilecek yemegi
ve porsiyon buyukliguni bilmek ve kontrolli gida erisimi) herhangi bir yasta kaygi ve

gida ile ilgili davranislari azaltacaktir.

e Ozellikle asiri olabilen ve zaman limitlerinin ayarlanmasini gerektirebilen okuma veya
bilgisayar veya diger elektronik cihazlari kullanma gibi oturarak yapilan aktivitelerin tiru
ve suresine gore her gun gerceklestirilen fiziksel aktivite duzeyini degerlendirin. GUnluk
fiziksel egzersizin dogasini ve siresini ve egzersizin yasitlari ile birlikte (6rnegin Ozel
Olimpiyatlar, dovus sporlari veya dans dersleri) mi yoksa aile odakli aktivitelerden
(6rnegin yuriime veya doga yurylsu) mi olustugunu belirleyin. Giinde bir ila iki saat
yurume, yuzme veya bisiklet sirme gibi fiziksel aktivite dnerilir. Fizyoterapist yurtyus
bandi, egzersiz bisikleti veya eliptik bisiklet gibi egzersiz ekipmani kullanmanin
guvenligini belirlemelidir. Rekabet arzusu hedef belirleme ve basariya ulasmaya olanak
saglayabilir.

e Duyusal motor uyarimina yoénelik ihtiya¢ yasla azalmamaktadir. Ata binme, yuizme, dans etme,
bateri calma, sanat ve el sanatlari gibi duyusal motor uyarimi ve entegrasyonu destekleyen

aktivitelere erisimi degerlendirin.

e Skolyoz derecesini ve radyograflara veya ortopedi bolumu ile konsultasyonlara yonelik ihtiyaci
kontrol edin.

e Dis curugu, dis minesi asinmasi veya dis gicirdamasindan kaynakh asinma belirtisi
acisindan oral hijyen ve dis saghgini degerlendirin. Yilda 2-3 kere dis kontroll ve
temizligi yapiimahdir.

GI sistem incelemesi icin asagidakileri degerlendirin:

o Isirma, cigneme ve yutma agisindan oral yeterlilik.

o Yemek yeme hizi ve tika basa yemek yeme veya bogulmann meydana gelmesi.
“Pace and Chase” (Yavasla ve Yutkun) uygulayin (bkz. Ekler).

o Gastroozofageal refli hastaligi (GERD) ve/veya gevis getirme gecmisi. “Pace
and Chase” (Yavasla ve Yutkun) uygulayin (bkz. Ekler).

o Gida alimi, icecek tuketimi veya kabizlik nedeniyle agirlik
dalgalanmasi ge¢misi.

o Kotu kokan gegirme, karin agrisi sikayeti ve/veya tiketimi
sinirlandirma veya durdurma ile iliskili olabilecek abdominal
distansiyon (gastrik genisleme endisesi ile) ge¢misi.

o Bristol Diski Skalasi kullanilarak bagirsak paterni ve yapisi - ‘yilan
yapin’ (bkz. Ekler). Kabizligin yonetimi igin bir gastroenterologa
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danismayi dasunan.

o Genellikle kabizlik, stres ve tuvalette asiri zaman gecirme ile iligkili
rektal deri yolma bozuklugu kaniti (ellerde diski ve/veya kan,
tuvalette kan).

o Tuvalet hijyeni - silme icin gerekli motor koordinasyonu zor olabilir
ve fazla kilo / obezite ile kétilesmektedir.

e Uyuma/uyanma: Uyuma/uyanma ge¢misini degerlendirin ve horlama, uyku
apnesi, huzursuz uyku, giindiiz uyku hali ve/veya gece gezmesi icin akciger veya
uyku ilacina yénlendirin. Eger kisi halihazirda surekli pozitif hava yolu basinci
(CPAP) veya iki seviyeli pozitif hava yolu basinci (BiPAP) cihazi kullaniyorsa, uygun
oup olmadiklarini ve ayarlarini kontrol edilmesinin gerekip gerekmedigini
belirleyin.

e Idrar kacirma/enirezis: Gindiiz veya gece idrar kacirma durumu hakkinda soru sorun.
Mesane dolulugu hissi azalir ve mesaneden beyine idrar ¢ikarmaya yonelik sinyal iletimi
gecikebilir. Bu ayrica kabizlik veya uyku apnesinde de meydana gelebilir. Hipotoniden
dolayl mesanenin idrar ¢ikarmadan sonra tamamen bosalmamasi yaygindir ve bdylelikle
gunduz kazalarin veya enurezisin meydana gelme ihtimali artar. Ergen erkekler idrar
citkarma sirasinda ayakta durursa yer ¢ekimi yardimci olabilir.

e Davranis: Ofke nébetleri, yikici davranislar, bilissel katilik, esya toplama, kompulsif davranislar,
tekrarlayan sekilde soru sorma, yalan séyleme ve hirsizlik yapma, dirtisel agresiflik ve/veya
kendisine veya digerlerine zarar verme tehditlerinin meydana gelme sikhgi ve siddetini
degerlendirin.

e Deri yolma bozuklugu: Deri yolma bozuklugunun veya kendisine verdigi diger
zararin yerini, sikhgini ve siddetini degerlendirin. Deri yolma genellikle epizotlar
halinde meydana gelir. Deri yolma bozuklugunun konumu mudahale plant ileilgili
bilgi saglayabilir.

e Hareket bozuklugu: Ozellikle ergene néroleptik ilag veriliyorsa stereotipik davranislar,
tikler, diskineziler ve olagan disi vucut duruslari hakkinda soru sorun. Katapleksi,
katalepsi ve katatoni meydana gelebilir.

e Psikiyatrik belirtiler: Kaygi, duygudurum bozuklugu ve psikoz belirtileri hakkinda sorular sorun.
e Mevcutilaglar ve dozlar: Potansiyel ilag etkilesimlerini ve yan etkileri degerlendirin

ve Ozellikle ihtiyaca gore recete edilenler olmak Uzere artik gerekli olmayan

ilaglarin kullanimini durdurun.
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Asagidakiler dahil viicut muayenesi:

Boy, kilo; viicut kitle indeksini (BMIL, kg/m2) hesaplayin; buyime hormonu alan veya
almayan ergenler icin uygun blylime egrisi grafikleri cizin (bkz. belge sonundaki
Baglantilar)

Bas cevresi (blyume hormonu alan ergenler icin gerekli)
Karin ¢evresi (gastroparezi ge¢cmisi olanlar veya noroleptik ilag alanlar)
Yasam bulgulari: Tansiyon ve kalp atim hizi (BP/P); otururken ve ayakta
Kisiler arasi etkilesim kalitesi: Atiklik, g6z temasi kurma ve kurmayi surdirme
kapasitesi ve uyum saglama kabiliyeti hakkinda yorum yapin
Konusma kalitesi (hipernazalite, anlasilabilirlik) ve iletisim kabiliyeti (istek ve
ihtiyaclar ifade etme kapasitesi)
Dis - disleri reflt (dis minesinde asinma), dis gicirdamasi, ¢tirime agisindan kontrol edin
Kalp oskultasyonu - kalp yetmezligi belirtilerini degerlendirin
Duzensiz solunum/atelektazi agisindan akciger oskiltasyonu
Abdominal muayene - kabizlik, hepatomegali (karaciger yaglanmasi), hassasiyet
acisindan degerlendirin
Skolyoz, kifoz, cubuk yerlesimi agisindan sirt kontrolt
Hareketlilik sorunlari agisindan yuruyus sekli ve eklem degerlendirmesi
Alt uzuv -

o Ayaklarin, diztabanlik agisindan ayak pozisyonunun, ayakkabi

tabanlgi (ortotik) veya 6zel ayakkabi ihtiyacinin kontrol edilmesi
o Bacak 6demi (gode birakan veya birakmayan), deri yolmadan
kaynakli tlser veya enfeksiyon belirtileri agisindan kontrol edin

Deri - cildi, intertrigin6z deri, perianal bolgeler, aktif yolunan bélgeler, acik
yaralar, Ulserler, enfeksiyonlar, akantozis nigrikans agisindan inceleyin

Cinsel organlar - pubertal durum ve Tanner evrelemesini (nadiren asama III'n Otesine ilerler)
degerlendirin

Rektum - fisur, rektal kanama, rektal deri yolma bozuklugu kaniti agisindan kontrol edin

Kan testleri (yilhk):

Glikozillenmis hemoglobin (hemoglobin A1C) ve aclik kan sekeri (08:00'da aclik kan
testinin yapilmasi énerilir)

Kan yaglari, kolesterol, karaciger enzimleri

Tiroid uyarici hormon (TSH) ve serbest tiroksin (T4); mimkinse serbest
trilyodotironin (T3)

25-hidroksivitamin D3, kalsiyum, fosfor

Hemoglobin ve hematokrit; beyaz kan hlcresi sayisi ve trombosit sayisi
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e Sodyum (Na+), Potasyum (K+), kreatinin - Hiponatremi asiri sivi alimina veya psikotropik
ilaclardan ve/veya duygudurum dengeleyici antikonvilsanlardan kaynakl bir yan etkiye isaret
edebilir

e Doz ve uyumu dogrulayan, biyime hormonu ile tedavi edilenler icin instlin buydme

faktora (IGF-1)

e Erkekler - testosteron replasmani uygulanmiyorsa, serum testosteron, luteinlestirici
hormon (LH), folikil uyarici hormon (FSH) ve inhibin B

e Kadinlar - cinsiyet hormonu replasmani uygulanmiyorsa, serum estradiol, luteinlestirici
hormon (LH), folikil uyarici hormon (FSH) ve inhibin B Normal serum inhibin B seviyesi

(>20) Greme potansiyeline isaret etmektedir.

Onerilen Klinik Tani Testleri:
e Ilk degerlendirmede, 10-14 yastan itibaren her yil ve spinal asimetrinin klinik

bulgular oldugunda skolyoz/kifoz icin sirt radyografisi (rontgen). Radyologun batin
icindeki diski miktarini degerlendirmesini isteyin.

e Genellikle buyime hormonu tedavisi ile iliskili olarak iskeletin ne kadar hizh
blyludugunu tespit etmek icin kemik yasi (sol elin radyografi ile belirlenir) kronolojik
yas ile karsilastirilir.

e ki yilda bir cift enerijili X-1sin1 absorbsiyometrisi (DEXA); kemik mineral
yogunlugunu (osteoporoz veya osteopeni belirtileri icin) 6lgmek ve vicut
kompozisyonunu (yag kutlesini belirleyerek) degerlendirmek icin kullanihr.

e Ozellikle yakin zamanda kilo artisi durumunda uyku apnesini ekarte etmek icin
polisomnografi; narkolepsiyi ekarte etmek icin ginduz asiri uyku hali icin ¢oklu uyku
latansi testi (MSLT) veya surekli pozitif hava yolu basinci (CPAP) veya iki seviyeli pozitif
hava yolu basinc (BiPAP) ayarlarinin ayarlanmasi icin uyku ilacinin tekrar

degerlendirilmesi.

Onerilen Klinik Konsiiltasyonlar ve/veya Danigmanlik:

e Yilda iki kez g6z muayenesi; kirllma kusurlarindan stiphelenilmesi durumunda g6z hekimine
yonlendirin.

e EgJer daha dnceden yapilmamissa, isitme muayenesi

e Cinsiyet hormonu tedavisini veya osteoporoz/osteopeniye iliskin
tedavi hakkinda konusmak i¢cin endokrinolog tarafindan muayene

e Kizlarda jinekolojik bakim ihtiyaci, cinsellik ile iligkili aile degerleri, gebelik riski ve
cinsel yolla bulasan hastaliklar (STD) hakkinda konusun. Ergenlik, dogurganlik ve

bununla iligkili danismanlik sorunlari ile ilgili konusma icin Hekimler icin Ergenlerle

Ilgili Sorunlarin Genel Ozeti dosyasina bakin.
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e PWS tanisinin tibbi genetik uzmani tarafindan énerilen uygun genetik testi ile
dogrulandigindan emin olun. E§ger dogrulanmamissa, nuks riski konusunda aile igi
genetik danismanlik ve test i¢in tibbi genetik uzmanina danisin.

e 4-6 ayda bir beslenme ve kilo koruma ile iliskili PWS gereklilikleri konusunda bilgi
saglayan diyetisyen (veya esdegderi) goriismesi

e Enerji harcamak i¢cin uygun egzersizler ve motor aktivitelerine iliskin éneriler
ve eklemler ve kaslar icin fizyoterapi degerlendirmesi

e Gelisimsel olarak uygun sensorimotor uyarim (duyusal diyet) icin ergoterapi
konsultasyonu

e Mifredat, meslek programlari ve gelecekte destekleyici istihdam
acisindan yerlestirilen okulun uygunlugunu degerlendirin

e Davranis veya duygudurum sorunlarinin degerlendirilmesi ve tedavisi icin
psikologa veya psikiyatriste danisin

e Yasal vasilik belirleme ihtiyaci hakkinda konusun

e Ebeveynlerile gelecek icin bakimevi secenekleri hakkinda konusun

e Gelecekteki maddi durum ve devlet destegi ve sibvansiyonlarindan faydalanmak igin
idari danismanlik hakkinda konusun

Latfen Dikkat:
Bazi diger hastaliklar, belirti ve semptom acgisindan PWS ile ortusebilir. Taninin genetik
testlerle dogru oldugundan emin olmak idealdir. DNA metilasyon analizi adli tek bir
genetik test, vakalarin %99'undan fazlasinda kesin tani saglayabilir; ancak tibbi genetik
uzmani tarafindan ilave testler de gerceklestiriimelidir. IPWSO, test kaynaklarinin
belirlenmesinde yardimci olabilir.

PWS tanisi, belirtileri, degerlendirmesi ve yonetimi hakkinda ayrintili bilgi kaynaklari:
Pediatrics: www.pediatrics.org/cqi/doi/10.1542/peds.2010-2820 ; GeneReviews:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/ ve PWSA Tibbi Uyari Kitapcigi:
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2022/04/MedicalAlertsBooklet-
GIChart-2022.pdf
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Baglantilar:

Butler et al. Growth Charts for Non-growth Hormone Treated Prader-Willi
Syndrome. Pediatrics. 2015;135(1):e126-e135.

https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/Ht-wt-GH-treated-
boys-3-18y-2016.pdf
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/Ht-wt-GH-treated-
girls-3-18y-2016.pdf
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/BMI-GH-treated-
boys-3-18y-2016.pdf
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/BMI-GH-treated-
girls-3-18y-2016.pdf
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/HC-GH-

treated- boys-2016.pdf
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/HC-GH-treated-girls-

2016.pdf
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Ekler: Bristol Digki Skalasi; Pace and Chase (Yavasla ve Yutkun) Semasi

Bristol Diski Skalasi

1. Tip o e o Findik gibi ayri ayri yari sert pargalar
- (gegisi zor)

2. Tic S sosis seklinde fakat topakli
3. Tip Wl Sosis gibi fakat ylzeyi ¢atlakli

. - Sosis veya yilan gibi, plrlzsiz ve
% Tip yumusak.

- o o Yumusak, temiz kesilmis pargalar

= Tip ™= (gecisi kolay)

. =R Diizensiz kenarli kabarik pargalar, lapa
6. Tip gibi diski

7. Tip __‘ Sulu, kati pargasi yok. Tamamen Sivi

“Yavasla ve Yutkun” neden 6nemli?

Bazen yemek yerken, yemek Iki 1siriktan sonra icecek iciyorum, | fposonel icmem gerektigini
bogazima takiliyor ve boylelikle yemek mideme iniyor. hatirlatiyor. Beni 6nemsiyorlar ve
hissetmiyorum. Buna “Yavasla ve Yutkun” denilir. | |giivende olmami istiyorlar.
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1. Isirik - 2. Isirik - i¢!

Yemem bittiginde, bogazimda yemek
o kalmadigindan emin olmak igin “flush”
istiyorum. icecegimi igiyorum.
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