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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
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 YETISKINLER ICIN TIBBI BAKIM
Hekimlerin Karsilasabilecegi Tibbi Sorunlarin Genel Ozeti

Prader-Willi sendromu (PWS), bircok belirtiye ve potansiyel tibbi ve psikiyatrik komplikasyona sebep
olan karmasik bir genetik bozukluktur. Taninin dogrulanmasi i¢cin genetik testler mevcuttur. Bilissel
fonksiyon ve davranissal sorunlar nedeniyle PWS'li yetiskinler nasil hissettiklerini anlatmakta
zorlanabilir ve durumlari hakkinda karar verme kapasiteleri olumsuz yonde etkilenebilir. Bu nedenle
aileden/bakicilardan alinacak dikkatli hasta ge¢misi ve ilgili muayeneler 6nemlidir.

Son yillarda PWS hakkinda edinilen bilgilerin gelismesi sonucunda bu hastaliktan etkilenen yetiskinler,
Ozellikle dikkatli bir sekilde denetlendiginde, enerjisi sinirlandirimis diyet uygulandiginda ve ek
hastaliklar 6nlendiginde ve/veya tedavi edildiginde ilerleyen yaslara kadar yasamaktadir.

Asagida yer alan potansiyel komplikasyonlar PWS’li hastalarin her yil pratisyen hekim tarafindan
muayene edilmelerini 6nemli hale getirmektedir. IPWSO, saglik hizmetlerine ve uzmanlarina erisimin
yetersiz ulasim, sinirl finansal kaynaklar veya uzak mesafe gibi faktérler nedeniyle d6nemli dlctide
degisiklik gosterebileceginin farkindadir. Bu belge, mevcut kaynaklar baglaminda énerilen temel
saghk intiyaglarini 6zetlemektedir.

En Yaygin ve/veya Ciddi Tibbi Bulgular:

e Dusuk kas kutlesi ve hipotoni - genellikle az fiziksel aktivite ve dolayisiyla dusuk kalori
ihtiyaci ile iliskilidir. Vicut agirhigr boya gére normal olsa dahi yag kuatlesi yuksektir.

e Kontrolsuz sekilde gugla, biyolojik kaynakli yemek yeme gudusu - gidanin yasam boyunca
surekli denetlenmesi ve gidaya erisim konusunda destegin saglanmasi ile bu gudunadn
harici olarak kontrol edilmemesi durumunda yag kutlesinde ¢ok buyuk artisa neden olur.

e Asiri obezite - komplikasyonlarinin arasinda tip II diyabet, hipertansiyon, solunum ve kalp
yetmezligi, uyku apnesi, hiperkolesterolemi, deri degisiklikleri ve Ulserleri ve eklem
anormallikleri.

e Hipotiroidizm, buyime hormonu eksikligi ve genellikle hipogonadizm gibi
hormon yetmezlikleri ve bununla iliskili komplikasyonlar (6rnegin osteoporoz).

e Gastrointestinal sorunlar - kronik kabizlk, reflt, bogulma ve gastrik distansiyon,
nekroz ve 6lumcul ripturden olusan ciddi olaylar dizisi riski.

e Bircogu kusamamaktadir ve agri esikleri yuksektir.
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e Omurga deformiteleri - %80’e kadarinda skolyoz, kifoz veya kifoskolyoz mevcuttur.

e Zihinsel yetersizlik ve davranis bozukluklari - hafif olabilir ancak cogunlukla siddetli olup,
surekli kisisel yardim ve destek (6rnegin gida kontrold icin) gerektirmektedir.

e Psikoz ve/veya duygudurum bozukluklari - beklenmedik sekilde ortaya cikabilir,
psikiyatrik degerlendirme ve ila¢ gerektirmektedir. Ani davranis degisiklikleri veya
istahsizlik fiziksel veya psikiyatrik hastaligin olduguna isaret edebilir.

e Solunum sorunlari - PWS’de dlumlerin buyuk bir oranindan sorumludur.

Ilave Sorunlar:

o Sicaklik kontrolinde anormallikler - bazen hipertermiye, hipotermiye ve siddetli
enfeksiyonlarda bile atesin ¢lkmamasina neden olur.

o lletisim zorluklari - hasta ve/veya agril hissettigini ifade edememeye neden olur.

e Yuksek agri esigi - kendini gosteren belirtileri degerlendirmeye almama ve bircok hastaligi ve

kirigi goz ardi1 etme riskini artirmaktadir. Gozlenen belirtiler siddetli olmasa da rontgen ve
karin ultrasonu ¢ekimi dusunulmelidir.

e Gastroparezi ve gastrik nekroz - hem fazla yedikten sonra hem de kabizlik dahil diger
durumlarda karin siskinligi gorulebilir. Gastrik nekroz karin siskinligi ile meydana gelebilir ve
belirtileri az olabilir. Kusma ve istahsizlik yasami tehdit eden intra-abdominal hastaligi
belirtileri olabilir. Tibbi degerlendirme ve tedavi hayat kurtarici olabilir.

Ilag ile Ilgili Hususlar:

PWS'li bircok hasta, her gun alinan birkac ilag ile tedavi edilmektedir ve bunlarin gerekli olup
olmadigi duzenli olarak tekrar degerlendirilmelidir. Yagsiz vUcut kutlelerinin az olmasi ve genellikle
ilaca karsi duyarhliklarinin yiksek olmasi nedeniyle 6zellikle psikotropik ilaglar ve antihistaminikler
icin dusuk baslangi¢ dozunun kullanilmasi dnerilmektedir. Solunum komplikasyonlari standart
benzodiazepin dozlarinin kullanilmasindan ortaya cikabilir.

Psikiyatri:

Iyi kontrol edilenler dahi psikiyatrik veya davranissal sorunlar nedeniyle ila¢ kullanan PWS'li bireylerin
duzenli olarak psikiyatrist tarafindan incelenmesi 6nemlidir.
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Genel aciklamalar:

Bu belge ciddi tibbi sorunlari azaltmak ve yasam kalitesini iyilestirmek icin PWS’li yetiskinlerde
karsilasilan tibbi sorunlari ele almak icin tasarlanmistir. Ayri bir IPWSO belgesinde duzenli tibbi
muayeneler sirasinda yapilan degerlendirmeler ele alinmaktadir.

PWS, Ui¢ genetik degisiklikten (15g11.2-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
analizi vakalarin %99'undan fazlasinda taniyi dogrulamaktadir

IPWSO, test kaynaklarinin belirlenmesinde yardimci olabilir. Bazi diger hastaliklar, belirti ve semptom
acisindan PWS ile ortusebilir.

PWS'de gerekli tibbi bakimin buyuk bir kismi, ¢cogu ulkede maliyetli veya elde edilmesi zor degildir ve
benzer bulgulara sahip diger hastalarin tibbi bakimindan farkh degildir.

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

Internet Gzerinde PWS hakkinda ayrintili bilgi kaynaklarindan biri GeneReviews'da yer almaktadir:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/
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PRADER-WIiLLI SENDROMLU YETISKINLER ICIN TIBBI BAKIM
Hekimler i¢in Degerlendirme Kilavuzu

Prader-Willi sendromu (PWS), erken evrelerinde en etkili sekilde tedavi edilen birgok belirtiye ve
potansiyel tibbi ve psikiyatrik komplikasyona sahip son derece degisken, karmasik bir genetik
bozukluktur. PWS'li yetiskinler saglikli olabilir, ancak eslik eden Hekimler icin Tibbi Sorunlarin Genel
Ozeti belgesinde ayrintili olarak agiklanan potansiyel komplikasyon riski altindadir. Bu nedenle yilda
en az bir kere pratisyen hekim tarafindan muayene edilmeleri ve kan testi yaptirmalari dnemlidir.
Doktor ziyaretleri sirasinda asagida listelenmis muayenelerin yapilmasi 6nerilmektedir. IPWSO,
saghk hizmetlerine ve uzmanlarina erisimin dnemli dlcude degisiklik gdsterebilecedinin farkindadir.
Bu belge, mevcut kaynaklar baglaminda énerilen temel saghk ihtiyaclarini 6zetlemektedir.

PWS’'nin klinik tanisi genetik testlerle dogrulanmalidir. DNA metilasyon analizi adi verilen tek bir
genetik test, vakalarin %99'undan fazlasina kesin tani koyabilir.

Asagidakilere odaklanan dikkatli hasta ge¢misi:

o Tllaclar ve dozlar - artik gerekli olmayan ilaclari ve ilac etkilesimlerini degerlendirin.

e Agirhk - yakin zamanda meydana gelen degisiklikler agisindan degerlendirin ve son muayene
ile karsilastirma yapin.

e Gida ortami - evde, iste ve bunlarin arasindaki zamanlarda yemedge erisim Denetim
kapsami. Beslenme ile ilgili mtdahaleler.
o Fiziksel aktivite/egzersiz - haftalik rutin saatler.
e Solunum zorluklari - hareket edildiginde solunum guglugu.
e Uyku anormallikleri - horlama, apne belirtileri, insomni, gun icinde sersemlik.
e Gastroenterolojik sorunlar - refly, tuvalet aliskanliklari, kabizlik ve tedavisi, rektal deri
yolma (PWS'de yaygin ve potansiyel olarak fistll veya enfeksiyon ile sonuclanir).
e Uyurken altina kagirma - ve idrar yolu enfeksiyonunun olasi belirtisi.
o Cinsellik, iliskiler ve egitim - menstriel siklus, her iki cinsiyette dogum kontrolu.
e Deriyolma - enfeksiyonlara neden olabilir.
e Mental/duygusal/psikolojik durumilar.
o Davranissal sorunlar - 6rnegin siddetli 6fke nébetleri.
o Olagan disi aliskanliklar - 6rnegin perseverasyon, tekrarlayici davranis, otistik 6zellikler.
o Psikiyatrik belirtiler - psikoz, duygudurum bozuklugu, siddetli davranis degisiklikleri.
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e Yasam durumu - 6rnegin zeka geriligi olan diger bireylerle birlikte evde mi oturuyor yoksa
6zel bir merkezde oturuyor? Hastanin sosyal ve finansal durumunu ve bakicilarin PWS
hakkinda sahip oldugu bilgiyi degerlendirin.

e Is durumu/giindlz programi - Egitici katkisi var mi ve tatmin edici aktivite mi?

Asagidakiler dahil genel viicut muayenesi:

e Boy, agirlik ve vicut kitle indeksi (BMI, kg/m2).

e Yasam bulgular - hipertansiyon veya potansiyel ila¢ kaynakli aritmiler acisindan degerlendirin
e Dis - disleri reflU, dis gicirdamasi, siddetli ciruk belirtileri acisindan kontrol edin

e Kalp oskultasyonu - kalp yetmezIigi, kor pulmonale a¢isindan degerlendirin

e Akciger oskultasyonu - diizensiz solunum/atelektazi?

¢ Abdominal muayene - kabizlik isaretleri?

e Sirt ve eklem muayenesi - skolyoz, kifoz, eklem anormallikleri?

e Bacak 6demi? Ulser?

e Ayaklar ve ayak pozisyonu - 6zel ayakkabi gerekiyor mu?

e Deri muayenesi - deri yolma, yara, enfeksiyon belirtileri?

e Erkeklerde kriptorsidizm acisindan cinsel organlar (mevcutsa cerrahi degerlendirme icin
yonlendirin)

Kan testleri (yillik veya iki yilda bir):
Yaglar, glukoz ve gunliik aktif testosteron icin 08:00'da a¢lik kan testi olarak 6nerilir

e TSH, serbest T3, serbest T4 (diger bir ifadeyle tiroid fonksiyon testleri).

e Hemoglobin A1c veya aclik kan sekeri.

e Vitamin D (25-DH), kalsiyum, fosfor.

e Hemoglobin ve kan hucresi sayisi.

e Na+, K+, kreatinin (hiponatremi asiri sivi alimina veya ilaclarin yan etkilerine isaret edebilir).

e Kan yaglari, kolesterol, karaciger enzimleri.

e Erkekler: testosteron, LH; Kadinlar: estradiol, FSH (eger cinsiyet hormonu tedauvisi
uygulanmiyorsa).

e IGF-1: Doz ve uyumu dogrulayan, buyime hormonu ile tedavi edilenler i¢in instlin buyume
faktoru.
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DIGER 6nerilen muayeneler:

e 2 -3ylda bir g6z muayenesi.
e Yilda iki kere veya gerekirse daha sik dis muayenesi ve dis temizligi.
e Konusma guc¢lugu olanlarda ve 50 yas Uzeri olanlarda isitme degerlendirmesi.

Eger mumkiunse, asagidakiler de 6nerilmektedir:

e Pitliter/hipotalamik fonksiyonu ve diyabet riskini degerlendirmek icin endokrinolog
tarafindan muayene.

¢ Dogru genetik testinin gerceklestirildiginden emin olmak ve gelecekte aile icin nuks riski
konusunda genetik danismanlik icin tibbi genetik uzmani tarafindan muayene.

e 6 ayda bir PWS gereklilikleri konusunda bilgi saglayan diyetisyen (veya esdegeri) gorismesi.

e Motor aktivitelerine iliskin 6neriler ve eklemler ve kaslar i¢in fizyoterapi
degerlendirmesi.

e 3yilda bir DEXA (kemik mineral yogunlugu ve viicut kompozisyonu icin).

o Eger gerekirse, santral veya obstruktif uyku apnesi veya narkolepsiyi degerlendirmek icin uyku
calismalari.

Liitfen Dikkat:

Bazi diger hastaliklar, belirti ve semptom acisindan PWS ile 6rtusebilir. Taninin genetik testlerle dogru
oldugundan emin olmak idealdir. IPWSO, test kaynaklarinin belirlenmesinde yardimci olabilir.

PWS tanisi, belirtileri, degerlendirmesi ve ydnetimi hakkinda ayrintili bilgi kaynaklarindan biri
GeneReviews'dir: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/
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