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PRADER-WILLI SENDROMLU ERGENLER (12-18 YAS) ICIN TIBBI BAKIM
Hekimler icin Kilavuz

Prader-Willi sendromu (PWS), cocukluk ve ergenlik déneminde ortaya c¢ikan c¢ok sayida
nérogelisimsel ve davranissal belirtiye sahip, nadir ve karmasik bir genetik bozukluktur. PWS,
kromozom 15'te babadan kalitilan genetik bilginin veya bu bilginin ifade edilme yeteneginin
kaybindan kaynaklanir. Bu durum, Uc¢ genetik degisiklikten biri nedeniyle ortaya cikar:
15911.2-q13 bolgesinde babaya ait delesyon, 15. kromozomun anneye ait uniparental
dizomisi veya kromozom 15teki damgalama bozuklugu. DNA metilasyon analizi vakalarin
%99%undan fazlasinda taniyr dogrulamaktadir. Baslica belirtiler arasinda yenidogan
doneminde siddetli hipotoni ve haftalar ya da aylar suren tuple beslenme ihtiyaci, genel
gelisimsel gecikme (motor ve bilissel) ve hipotalamik disfonksiyonla iliskili bulgular yer alir.
Bunlar arasinda erken yasta baslayan hiperfaji, buyime hormonu eksikligi, hipogonadizm ile
agri ve sicakhk tepkilerinde anormallikler bulunur.

Bu belge, PWS'li ergenlerde karsilasilan temel zorluklari ve saglik ihtiyaclarini 6zetlemektedir.
Yillik tibbi muayeneler ve kan testleri buyluk 6nem tasir. Birden fazla uzmanla dizenli temas
genellikle gereklidir. Ergenlik donemi, hiperfaji ve davranissal sorunlarin ortaya cikabilecegi
veya kotulesebilecegi kritik bir donemdir.

Genel Saglik Sorunlari:

e PWSI'li ergenler hastalandiklarini dogru sekilde ifade edemeyebilirler ve fark edilen
uyaniklik dizeyi veya davranis degisiklikleri en iyi belirti olabilir. Ates (pireksi) ve kusma
olmayabilir, agri belirtileri de yeterince ifade edilmeyebilir.

e Hiperfaji (gida arama ve yeme durtusu) gidaya erisim kisitlanmadik¢a obeziteye yol
acar. Ergenlerin gunlik yasamlarini sturdurdukleri tUm ortamlarda bu kisitlamalarin
uygulanmasi zorlayici olabilir. Obezitenin énlenmesi i¢in cevresel kontrollerin ve/veya
g6zetimli gida erisiminin saglanmasi gerekir. GIDA GUVENCESI (yemegin éngériilebilir
bir zaman c¢izelgesine gore saglanacagini bilmek), kontrolli gida erisiminin psikolojik
olarak igsellestiriimesine yardimci olur ve 6fke ndbetlerine yol acabilecek hayal
kirikhiklarini azaltir. Amag sunun gibi bir farkindaligr kazandirmaktir: “Ne yiyecegimi ne
kadar yiyecegimi ve ne zaman yiyecegimi biliyorum. Baska zamanlarda yiyecek elde
etmeyecegimi biliyorum. Bu sinirlamalarnt kabul ediyorum ve bu durumdan
memnunum.”

e Obeziteyle iliskili saghk riskleri Tip 2 diyabet, metabolik disfonksiyonla iliskili yagli
karaciger hastaligi (MASLD), metabolik sendrom, hipoksemi ve hiperkapni ile seyreden
obstruktif uyku apnesi, obeziteye bagli hipoventilasyon, lenfodem, bacaklarda deri
degisiklikleri, kalp yetmezligi ve hafif eforla ortaya cikan nefes darligidir. Nedeni
aciklanamayan egzersiz intoleransi kardiyolojik degerlendirmeyi gerektirir.
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e Otonom sinir sistemiyle iliskili islev bozukluklari, vicut sicakliginin dizenlemesinde
bozukluk, agr algisinda azalma, gastrointestinal islev bozukluklari (6rn. yutma
guclugu), mesanenin bosaltiimasinda yetersizlik, kalp hizi degiskenliginde azalma ve
egzersiz sirasinda nabiz ile kan basincinda beklenen artisin olmamasini icerebilir.

Motor Fonksiyon ve Enerji Gereksinimleri:

o Ince ve kaba motor gelisim gecikmeleri bebeklik ve cocukluk déneminde ilk kez fark
edilir. Bu gecikmeler, 6zellikle kaba motor fonksiyon ve denge agisindan, ergenlik
boyunca da devam eder ancak bireysel farkliliklar gosterir. Fiziksel aktiviteye yonelik
motivasyon genellikle dusuktir ancak erken déonemde “aile kaltaru” icinde aktivite
ahskanligi kazandirmak, saglkh yasam aliskanliklarinin yerlesmesine yardimci olabilir.

e Hipotoni ve azalmis kas kutlesi, enerji kullanimini azaltir (yag kuatlesi > kas kutlesi) ve
iskelet kaslarinin, kalp kaslarinin ve duz kaslarin islevini olumsuz etkiler.

e Genel olarak, PWS'li bir ¢ocuk veya ergenin eneriji ihtiyaci, yagsiz vucut kiatlesinin azlig
ve dusuk motor aktivite nedeniyle, tipik kalori gereksiniminin yalnizca %60-80'i kadardir
(veya yaklasik 8-10 kcal/cm/gun). Haftalik kilo 6lcimu, gunluk fiziksel aktivite (gunde en
az 1 saat) ve bireysellestirilmis bir beslenme plani énerilir.

Hormon Eksiklikleri ve Hormon Replasmani:

e Buyume hormonu (GH) eksikligi, PWS'li bireylerde neredeyse evrenseldir ve iskelet
gelisimini, vicut kompozisyonunu, kas guclinu ve yasam kalitesini iyilestirmek amaciyla
bebeklikten itibaren gelisim sureci boyunca tedavi edilmelidir. Bolgesel uygulamalara
bagli olarak, PWS'li ergenlerin cogu uzun yillardir GH tedavisi almakta ve PWS'ye 6zgu
yuz ve vucut dismorfizmlerinde duzelme goérulmektedir. GH tedavisinin yetiskinlikte de
devam etmesi gerektigine dair giderek artan kanitlar bulunmaktadir, ancak nihai boya
ulasildiginda GH dozu yetiskin seviyelerine dusurulmelidir. Bir¢ok Ulkede buyume
hormonu eksikliginin yeniden degerlendirilmesi gereklidir. Ancak, bazi tlkelerde PWS'li
yetiskinlerde dusuk doz GH tedavisinin surduridlmesine izin verilmektedir.

e Hipotiroidizm yaklasik %15 oraninda gorulur. Adrenal yetmezlik nadirdir. Adrenal
yetmezlik nedeniyle kortizon kullanan az sayidaki ergen icin hastalik dénemlerinde
kortizon dozunun artirilmasi 6nemlidir.

e Hipogonadizm c¢ok yaygindir ve genellikle ergenligin gecikmesiyle birlikte erken
ergenlik doneminde belirgin hale gelir. Ergenlik iki biyolojik bilesenden olusur: Adrenars
ve gonadars. Adrenars, genellikle 6-9 yaslari arasinda baslar; bu donemde adrenal
androjen (6r. dehidroepiandrosteron ve sulfati) duzeyleri artmaya baslar,koltuk alti ve
pubik killanma gérulir. Gonadars ise genellikle 9-11 yaslari arasinda baslar; bu
dénemde LH-FSH ve gonadal seks hormonlari (6rnegin testosteron ve dstrojenler)
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duzeyleri yukselir, bu da genital gelisim ve kizlarda meme gelisimi ile sonuglanir.
Bireysel degerlendirme yapilmali, seks hormonu replasmani yavas ve kademeli sekilde
artiniilmali, ruh hali ve davranis uyumu yakindan izlenmelidir. Seks hormonlari buyime,
genel iyilik hali ve kemik yogunlugu kaybinin yavaslatilmasi agisindan dnemlidir.

Cinsellik ile ilgili konularda rehberlik gereklidir, 6zellikle gida veya baska sevilen esyalar
karsiliginda cinsel istismar riski, cinsel yolla bulasan hastaliklara maruziyet ve cinsiyete
6zgu dogurganlik konularinda. Dunyada PWS'li 12 kadinda gebelik bildirilmistir. Genetik
olarak, eger anne delesyon genotipine sahipse, bebegin Angelman sendromuna sahip
olma veya etkilenmemis olma olasihgi %50'dir. Anne, UPD genotipine sahipse, normal
sekilde damgalanmis bir maternal kromozom 15'i aktarir ve etkilenmemis bir kadinla
ayni oranda etkilenmemis cocuk sahibi olma olasihgi vardir. PWS’de bildirilen az sayidaki
tamamlanmis gebelikte, annelerin bebeklerini emziremedigi veya yeterli sekilde bakim
veremedigi gorulmastar. Ergen kizlarda dogum kontroli o6nerilmektedir. PWS'li
erkeklerin infertil oldugu kabul edilir ve bugline kadar bir erkegin cocuk sahibi
olduguna dair bir rapor bulunmamaktadir.

Erken adrenars yaygindir, ancak nadir de olsa PWS ile birlikte gorulebilen erken puberte
ile karistirlmamalhdir.

Agiz, Gastrointestinal ve Mesane Sorunlari:

Dis curukleri, azalmis tukuruk salgisi ve yetersiz 6z bakim nedeniyle yaygindir. Gastrik
refld, dis minesini asindirabilir ve bruksizm (dis gicirdatma) dis ylzeyinde asinmaya
neden olabilir.

Yutma sorunlari, 6zofagus (yemek borusu) motilite bozukluguna bagl olarak siklikla
aspirasyona yol acar; bu durum refli veya ruminasyonla karistirilabilir ¢inkd bu
durumlar da PWS'de sik goérulur. Guvenli 6zofageal gecisi desteklemek icin “Pace and
Chase” beslenme protokolu dnerilmektedir.

Bircok kisi, gastrointestinal sistemin tamaminda goérulen motilite sorunlarina bagli
olarak kabizliktan muzdariptir (daha fazla bilgi i¢in bkz. Bristol Diski Skalasi).

Gecikmis mide bosalmasi, 6Ozellikle asiri yeme durumlarinda ortaya cikan mide
genislemesine (distansiyon) yatkinlik olusturur, ancak kabizlik, diyet degisikligi,
enfeksiyon veya anesteziyle de iligkili olabilir. Belirtiler az olabilir; davranis degisikligi ve
karinda sislik erken uyari isaretleridir. Kusma, gastroparezi icin geg bir belirtidir ve kritik
bir duruma isaret edebilir. Tibbi degerlendirme, dikkatli bir éykua ve fizik muayene
icermeli, dusuk esikte karin radyografisi, bilgisayarlh tomografi (BT taramasi) ve hizli
mudahale dusunulmelidir. Mideyi nazogastrik tup ile dekomprese etmek hayat kurtarici
olabilir; ¢inkU asiri mide genislemesi mide nekrozuna ve ardindan élumcul mide
rapturune yol acabilir.
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e Enurezis (idrar kacirma), mesane tonusunun dusuk olmasi, doluluk hissinin
algilanamamasi ve mesanenin tam olarak bosaltlamamasi nedeniyle gelisebilir.
Kemik Saghg:

e Omurga deformiteleri (skolyoz, kifoz ve kifoskolyoz), 4 yasina kadar olan ¢ocuklarda
yaklasik %25 oraninda goérulur ve ergenligin sonuna kadar bu oran %60-70'e yukselir. 4
yasina kadar her yil klinik omurga muayenesi ve sirt radyografisi yapilmali; bu yastan
sonra her yil klinik muayene surdurulmeli ve omurga asimetrisi gézlenirse radyografi
cekilmelidir.

e PWS'libireylerde, yasa gore dusuk kemik mineral yogunlugu (Z skoru) tipiktir ve ergenlik
doneminde kotulesir. PWS'de agri esiginin yuksek olmasi ve rahatsizhgin anatomik
kaynagini tanimlama guclugu, fark edilmeyen yaralanma riskini artirir. Aksama,
ekstremitelerde sislik veya belirsiz agri sikayetleri oldugunda travmatik veya stres kirigi
olasiligini degerlendirmek icin radyografi yapiimahdir.

Uyku Sorunlart:

e Uyku/uyanikhk déngusinde bozulmalarla seyreden uyku problemleri (gece boyunca
uykuda kalmakta zorlanma, gunduz asiri uyku hali) sik goérulir. Nabiz oksimetresi ve
uyku cahsmalari, uyku apnesini (obstruktif ve/veya santral) ortaya cikarabilir. Surekli
pozitif hava yolu basinci (CPAP) tedavisi, dzellikle fazla kilolu veya obez bireylerde
kétilesen obstriiktif uyku apnesinde gerekebilir. iki seviyeli pozitif hava yolu basinc
(BiPAP), santral uyku apnesi ve hipoventilasyon durumlarinda gerekebilir. Coklu uyku
latans testi (MSLT), narkolepsi tanisiicin gereklidir; katapleksi (uyanikken ani kas tonusu
kaybi ataklari) da gorulebilir.

Ruh Saghg: ve Davranissal Zorluklar:

e Yaygin fenotipik davranislar, yikici davranislar, asiri veya tekrarlayici davranislar, bilissel
katilik, 1srarcilik, gegislerde zorluk ve sosyal beceri problemleridir. Bu davranislar stresle
birlikte artar. Ergenlere ve bakicilarina basa c¢ikma becerileri 6gretilebilir ve birlikte
pratik yapiimalidir, boylece gerektiginde bu beceriler uygulanabilir hale gelir.

e Deri yolma, PWS'nin yaygin bir 6zelligidir ve strese bagh olabilecegi gibi bir aligkanlik
haline de gelebilir. Ciddi enfeksiyonlara yol acabilir; 6zellikle cerrahi yaralarin
korunmasi hayati énem tasir. Rektal kurcalama, kabizlik nedeniyle gelisebilir veya
kotulesebilir ve rektal kanamaya ya da rektal Ulser gelisimine neden olabilir, bu da
kronik anemiye yol acar. Kolonoskopi, bu durumu baska bir bagirsak hastahg: (6rn.
Ulseratif kolit) olarak yanlis degerlendirebilir. Vajinal deriyi yolmadan kaynaklanan
kanama, adet kanamasi olarak yanlis yorumlanabilir. Yonetimi zordur, ancak davranis
degisikligi stratejilerini icerebilir. Bazi bireylerde N-asetil sistein faydali olabilir.
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Bilis ve 6grenme, genis farkhliklar géstermekle birlikte gecikmelidir. Kisa sureli bellek
genellikle uzun sureli bellege gére daha zayiftir. Bircok birey, yalnizca duyulan bilgilere
kiyasla gorsel bellekte daha iyidir. Bilgi isleme hizi yavas olabilir ve bu durum karsi
gelme davranisi olarak yanlis yorumlanabilir. Sosyal iletisim ve jestler ile mimikler gibi
s6zel olmayan iletisimi anlama becerileri bozulabilir ve akranlarla sosyal etkilesimi
zorlastirabilir. Yonetici islev zayiftir ve genellikle entelekttel kapasiteyle uyumlu
degildir. Duygusal gelisim ¢ok olgunlasmamistir ve davranissal sorunlarin temelinde
yer alabilir. Otonom sinir sistemiyle iliskili islev bozukluklari sicaklik dizenlemesinde
bozukluk, agri algisinda azalma, gastrointestinal islev bozukluklari kalp hizi
degiskenliginde azalma ve egzersiz sirasinda nabiz ile kan basincinda beklenen artisin
olmamasini icerebilir.

Psikoz ve/veya bipolar bozukluk, aniden veya stresle kademeli olarak ortaya cikabilir.
Belirtiler arasinda ruh halinde degisiklik, kas sertligi veya balmumu esnekligi,
halUsinasyonlar, sanrilar veya konfuzyon, yeme veya uyuma yetisinin kaybi ve kisisel
bakim ya da giyinme becerilerinin bozulmasi sayilabilir. Derhal tibbi ve psikiyatrik
degerlendirme yapilmalidir. Davranista ani degisiklik, bazen klinik semptomlar
olmaksizin gelisen fiziksel bir hastaliktan da kaynaklanabilir ve dislanmadan 6nce
kapsamli bir degerlendirme gerektirir.

Ilave Sorunlar:

PWS'li bireylerde, hipotalamik disfonksiyon nedeniyle merkezi vicut isisi duzenlemesi
bozuk olabilir; bu durum nedeni bilinmeyen atese (hipertermi) veya ciddi enfeksiyonlara
ragmen ates yanitinin olmamasina, hatta hipotermiye yol acabilir. Vicut sicakhgini
algilayan periferik sensorlerin yetersiz olmasi nedeniyle ¢ok sicak veya ¢ok soguk suyla
banyo yapabilirler ya da soguk havada yetersiz, sicak havada ise asiri giysi giyebilirler.
Degisime karsi davranissal katilik, mevsimsel giyim uyumunu zorlastirir.

PWS'li bircok ergen, romantik iliskiler kurma istegine sahiptir, ancak bu tur iliskilerle
birlikte gelen kisilerarasi catismalar onlar icin fazla stresli olabilir. Bu iliskilerin ¢ogu
Opusme, el tutma ve “kiz arkadas” ya da “erkek arkadas” rollerini benimseme gibi genital
oncesi duzeydedir. PWS'li hem erkekler hem de kizlar evlenme hayallerini dile getirmis
ve bebek sahibi olma istegini ifade etmislerdir. Hayal kirikh@ini hafifletmek ve duygulari
yonlendirmek icin alternatif aktiviteler (6rnegin bebeklerle oynamak, hayvanlarla
ilgilenmek, ailedeki kucuk cocuklarla zaman gegirmek) &énerilebilir. Bazi ergenler,
sevgilerini karsiliksiz birakan gercek ya da hayali birine takintili hale gelebilirler. Bu tur
duygusal calkantilar psikolojik veya psikiyatrik degerlendirme ve tedavi gerektirebilir.
Ergenlerin toplum ve internete erisim 6zgurlGgunun artmasi, daha fazla dikkat ve
destek gerektiren zorlayici istek ve davranislara yol acabilir.
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PWS’li yeni bir ergenin degerlendirilmesi, asagidaki unsurlara 6zellikle dikkat edilerek
kapsamli bir tibbi 6yki ve tam fizik muayene gerektirir:

PWS tanisinin, tibbi genetik uzmaninin énerdigi uygun genetik testlerle dogrulandigindan
emin olunmahdir. Aksi halde, dogrulama testi ve aileye tekrarlama riski hakkinda genetik
danismanlik saglanmasi icin genetik uzmanina yénlendirme yapilmalidir.

Boy ve kilo dlctimlerini alin, vicut kitle indeksini (BMI, kg/m?) hesaplayin ve cinsiyet ile etnik
kdken icin uygun BMI tablosuna gore izleyin. Tum 6l¢umler, buyime hormonu tedavisi
alan ve almayan ergenler icin uygun buyume egrileri Gzerine kaydedilmelidir.

Standart yasamsal bulgulari (vital bulgular) alin: Kan basinci ve kalp hizi; kalp, akciger ve
karin bélgelerinin dikkatli klinik muayenesini yapin.

Kisiler arasi etkilesim kalitesini g6zlemleyin: Uyaniklik dizeyi, g6z temasini surdurme
kapasitesi ve iliski kurma becerisi.

Konusma kalitesini dinleyin: Hipernazalite, artikilasyon, iletisim becerisi, anlasilirlik, istek
ve ihtiyaclarini ifade etme kapasitesi.

Disleri inceleyin: Bruksizm ve c¢uruk belirtileri agisindan; dis minesi erozyonu,
gastrodzofageal reflu ile iliskili olabilir.

Omurgayi inceleyin: Ayakta dururken kifoz agisindan; 6ne egilme pozisyonunda ise
skolyozu gosterebilecek asimetriler agisindan degerlendirin.

Hastayi yalinayak yururken izleyin: Yurayus akicihgi ve pes planus (duz tabanlik) siddetini
degerlendirin. Siddetli pes planus, yuruyus verimliligini azaltir ve ortopedik tabanlk
gerektirebilir.

Alt ekstremiteler
o Eklemlerin hareket acikligini degerlendirerek hareket kisithliklarini kontrol edin

o Bacak 6demi belirtilerini inceleyin; gode birakan 6dem kalp yetmezligini, gode
birakmayan édem ise lenfédemi gésterebilir. Ulserler, deri yolma veya enfeksiyon
sonucu gelisebilir

Deri (integument) - cilt, deri kivrimlari ve perianal bdlgeyi yara izleri, aktif yolma alanlari,
acik yaralar, ulserler, enfeksiyonlar ve akantozis nigrikans acgisindan inceleyin.

Genital bolge - Tanner evrelemesi yaparak pubertal durumu degerlendirin (cogu durumda
evre III'U gegmez)

Rektum - fissur, rektal kanama ve rektal yolma belirtilerini arastirin.

Kan testleri (yillhk):
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Hemoglobin, hematokrit, beyaz kire ve trombosit sayimi, sodyum, potasyum, BUN,
kreatinin, karaciger fonksiyonlari, 25-hidroksivitamin D, kalsiyum, glikozile hemoglobin
(hemoglobin A1C), aclik kan sekeri ve kan lipidleri élctimleri. Insilin direncini saptamada
daha duyarll oldugu icin oral glukoz tolerans testi (OGTT) yapilmasi énerilir. Insilin
duzeyinin él¢ulmesi de degerlendirilebilir.

Hiponatremi, asiri sivi alimini veya uygunsuz antiditretik hormon salinim sendromunu
(SIADH) go6sterebilir; bu durum psikiyatrik ilaglar ve/veya duygudurum dengeleyici
antikonvulsanlarin bilinen bir yan etkisidir. Belirtiler hafif bulanti ve bas agrisindan,
konflzyon, nébet ve siddetli olgularda komaya kadar degisebilir.

Tiroid stimule edici hormon (TSH), serbest tiroksin (FT,)

BUyume hormonu tedavisi alanlarda, insulin benzeri bliyume faktora (IGF-1) duzeyi
Olculerek doz ve tedaviye uyum dogrulanmalidir.

Erkeklerde - serum testosteron, luteinlestirici hormon (LH), folikal uyarici hormon (FSH).
Degerlendirmeler genellikle 8-13 yas arasinda baslatilr.

Kizlarda - serum ostradiol, luteinlestirici hormon (LH), folikil uyarict hormon (FSH).
Degerlendirmeler genellikle 9-13 yas arasinda baslatilr.

Cinsiyet hormonu replasmani almayan kiz ve erkeklerde, serum inhibin B duzeyi
dogurganlikla pozitif korelasyon gdsterir; Ozellikle inhibin B duzeyi >20 ng/L olan
kadinlarda bu belirgindir. Kadinlarda dusuk inhibin B duzeyinin yuksek FSH duzeyiyle
birlikte olmasi, azalmis over fonksiyonunu gosterir.

Onerilen Klinik Tani Testleri

Sirtin radyografisi (X-ray): ayakta veya oturur pozisyonda, hem anteroposterior hem lateral
olarak cekilmelidir. Baslangi¢ degerlendirmesinde skolyoz/kifoz icin yapilir; iskelet
olgunluguna kadar her yil tekrarlanmali (epifiz kapanmasina goére) ve klinik olarak omurga
asimetrisi saptandiginda yeniden cekilmelidir. iskelet olgunluguna ulasildiktan sonra, eger
skolyoz egrisi 35°nin Uzerindeyse eriskinlikte her 1-4 yilda bir ¢ekilmelidir. Egri eriskinlikte
50°nin Uzerine ilerlerse, hasta ortopedi cerrahina yonlendirilmelidir. Radyologdan karin
icindeki diski miktari hakkinda da yorum istenmelidir.

Kemik yasi (sol elin radyografisiyle belirlenir), iskeletin ne kadar hizli blUyadugunu anlamak
icin kronolojik yas ile karsilastirilir. Bu test genellikle, blyUme hormonu tedavisi suresince,
yaklasik yetiskin boya ulasildiginda (kemik yasi 16-16,5 yil veya yilda 2 cm’den az buyume
oldugunda) yapilir.

Cift enerjili X-ray abzorbsiyometrisi (DEXA): iskelet olgunlugundan sonra yapilmali; kemik
yogunlugu ortalamanin 2 SD'si icinde kaliyorsa her 4-5 yilda bir tekrarlanmalidir.

Biyoempedans 6l¢cumu: Vucut kompozisyonunun degerlendirilmesiicin her yil yapiimahdir.
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Polisomnografi: Uyku apnesi ve obezite-hipoventilasyon sendromunu dislamak igin
yapilmahdir, 6zellikle son dénemde kilo artisi varsa. GUnduz asiri uyku hali durumunda
coklu uyku latans testi (MSLT) uygulanarak narkolepsi dislanmalidir. Gerektiginde, strekli
pozitif hava yolu basinci (CPAP) veya iki seviyeli pozitif hava yolu basinci (BiPAP) ayarlarinin
yeniden degerlendirilmesi i¢cin uyku tibbi uzmani tarafindan takip onerilir.

Onerilen Klinik Konsiiltasyonlar ve/veya Danismanliklar

Yilda iki kez gérme degerlendirmesi; kirma kusurundan supheleniliyorsa oftalmolojiye
yonlendirme.

Daha 6nce yapilmadiysa isitme degerlendirmesi.
Cinsiyet hormonu tedavisinin gérusulmesi icin endokrinoloji degerlendirmesi.

Kizlarda jinekolojik bakim gereksinimi, cinsellikle ilgili aile degerleri, gebelik riski ve cinsel
yolla bulasan hastaliklar (CYBH) hakkinda gérisme.

Ebeveynler/bakicilar dahil edilerek, her 4-6 ayda bir diyetisyen (veya esdegeri) ile
konsultasyon; PWS'de beslenme ve kilo yonetimi gereksinimlerine iliskin bilgi dizeyinin
saglanmasi.

Fizyoterapi degerlendirmesi: eklemler, kaslar ve motor aktiviteler icin 6neriler ile enerji
harcamasina uygun egzersizlerin belirlenmesi.

Ergoterapi konsultasyonu: Gelisimsel dizeye uygun duyusal-motor uyarim (duyusal diyet)
planlamasi.

Okul yerlesiminin uygunlugunun degerlendirilmesi: Mufredat, mesleki egitim programi ve
gelecekteki destekli istihdam olanaklari agisindan.

Davranis veya duygu durum sorunlarinin degerlendirilmesi ve tedavisi icin psikoloji veya
psikiyatriye yonlendirme.

Gelecege Yonelik Planlama:

Duygusal ve sosyal agidan, okul déneminin sonuna yaklasan ergenlik sureci zorlayici olabilir.
Gelecekteki yasam ve calisma plani dikkatle yapilmalidir. Hiperfaji ve davranis problemleri
yasla birlikte azalmaz ve yasam boyu kisisel destege ihtiya¢ duyulur.

Yasal olarak eriskinlik yasina ulasildiginda, yasal vasiligin kurulmasi gerekliligi hakkinda
gorusme.

Ebeveynlerle birlikte gelecekteki barinma seceneklerinin gérusulmesi.

Gelecekteki finansal durumun ve devlet destedi ile subvansiyonlardan yararlanma
yollarinin gérasulmesi.
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Ila¢ Kullanimu:

e PWSI'li ergenler, cesitli psikotrop ilaglar ve recetesiz takviyeler kullaniyor olabilirler.
flaclara karsi artmis duyarhlik gésterebilirler; bu nedenle, ézellikle antihistaminikler ve
psikotrop ilaclar icin dusuk baslangi¢ dozu énerilir.

Daha fazla bilgi: Prader-Willi Sendromu Uluslararasi OrgUtUnUn (IPWSO) web sitesinde,
100'den fazla ulkedeki aile destek kuruluslari hakkinda bilgi bulunmaktadir:
http://www.ipwso.org

Acil durumlar icin bilgi: Saglik profesyonelleri ve aileler icin dneriler:
https://ipwso.org/information-for-medical-professionals/important-medical-facts/

PWS hakkinda ayrintili bilgi kaynaklarindan biri, GeneReviews internet sitesidir:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/
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