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PRADER-WILLI SENDROMLU YETISKINLER ICIN TIBBI BAKIM
Hekimler Icin Kilavuz

Prader-Willi sendromu (PWS), kisa boy, obezite, hipofaji, zihinsel yetersizlik, bdylme hormonu
eksikligi, hipogonadizm ve davranissal sorunlar gibi bircok belirtiye sahip karmasik bir genetik
bozukluktur. PWS, U¢ genetik degisiklikten (15911.2-q13 delesyonu; uniparental dizomi 15;
kromozon 15te damgalama bozuklugu) biri nedeniyle kromozom 15'te genetik bilginin
yoklugundan kaynaklanmaktadir. Taninin genetik testlerle dogrulanmasi siddetle tavsiye
edilir. DNA metilasyon analizi vakalarin %99undan fazlasinda taniyi dogrulamaktadir. Ancak
test daha az guvenilir yontemlerle yapildiysa, bazi diger durumlar klinik olarak PWS ile
Ortusebileceginden, DNA metilasyon analiziyle genetik testin tekrarlanmasi distnulmelidir.
IPWSO bu konuda yardimci olabilir.

Son birkag¢ on yilda PWS hakkindaki bilgilerin artmasi sayesinde, bircok yetiskin saglikl bir
yasam surmekte ve ileri yaslara kadar yasayabilmektedir. Bu &zellikle dikkatli bir sekilde
denetlenen, kalori kisitlamali bir diyet uygulandiginda ve eslik eden hastaliklar 6nlendiginde
veya aktif olarak tedavi edildiginde mUimkundur. Duzenli tibbi muayeneler ve kan testleri
hayati 6nem tasimaktadir; yilda en az bir kez yapilmalari énerilir.

Ancak IPWSO, saglik hizmetlerine ve uzmanlara erisimin dinya genelinde énemli ol¢ude
farkliik gosterebileceginin farkindadir. Bu belge, PWS'li yetiskinlerdeki temel saglik
ihtiyaclarini 6zetlemektedir.

En Yaygin Belirtiler ve Eslik Eden Hastaliklar:

o Kontrolsuz yeme istegi (hiperfaji) - gidaya erisim kisittanmaz, denetlenmez ve
gOzetim altinda tutulmazsa, yasam boyu stren guclu biyolojik bir yeme durtusua asiri
obeziteye yol acar

o Hipotoni ve azalmis kas kutlesi - genellikle dusuk fiziksel aktivite dluzeyiyle birlikte
gorulur ve buna bagl olarak dusuk kalori intiyaci ortaya ¢ikar. Bu durum
metabolizmay etkiler ve skolyoz ile kifozun baslica nedenlerinden biridir. Vicut yag
orani, vucut kitle indeksi (BMI, kg/m?) normal olsa bile normalden yuksektir

e Asiri obezite - tip 2 diyabet, hipertansiyon, solunum ve kalp yetmezIigi, obstruktif
uyku apnesi, obeziteye bagli hipoventilasyon sendromu, hiperkolesterolemi, ven6z
tromboz ve eklem anormallikleri riskini artirir

e Hipofizer hormon yetmezlikleri - hipogonadizm, buylime hormonu eksikligi ve
santral hipotiroidizm gibi durumlari icerir

e Gastrointestinal sorunlar - otonom sinir sistemi islev bozuklugu nedeniyle cogu
PWS'li bireyde kusma refleksi azalmistir. Cigneme ve yutma guclukleri sik goéralar, bu
da reflt ve bogulma riskini artirir. Kronik kabizlik siklikla bagirsak pasajinin
yavaslamasindan kaynaklanir. Kusma, ciddi bir hastahgin belirtisi olabilir
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Deri yolma - genellikle stres ve mesguliyet eksikligiyle iliskilidir; enfeksiyon ve yara izi
riski tasir. Cerrahi yaralarin iyi korunmamasi durumunda ciddi enfeksiyonlara yol
acabilir

Rektal rektal kurcalama - cogunlukla kabizlikla iligkilidir ve agir vakalarda rektal
Ulserlere, siddetli kanamaya, anemiye, fistullere ve enfeksiyonlara neden olabilir
Gelisimsel gecikme, zihinsel/6grenme yetersizlikleri ve davranis bozukluklari
oykusu - hafif duzeyden siddetliye kadar degisebilir ve cogu durumda gunlik yasamin
surdurulmesi icin destek gerektirir

Psikoz ve/veya duygudurum bozukluklari - beklenmedik sekilde ortaya cikabilir ve
psikiyatrik degerlendirme gerektirir. Davranislarda ani ve kalici degisiklikler veya
istahsizlik, fiziksel ya da psikiyatrik bir hastaliga isaret edebilir

Stres toleransinin diistik olmasi - iliskileri olumsuz etkileyebilir ve deri yolma ya da
6fke patlamalarina yol acabilir

Solunum sorunlari - uyku apnesi sik gérulur ve kardiyovaskuler hastaliklarla iligkili
oldugu icin degerlendirilmelidir

ilave Sorunlar:

Viicut Sicakhiginin kontroliinde anormallikler - bazen hipertermiye, hipotermiye ve
ciddi enfeksiyonlar olsa bile atesin yukselmemesine neden olabilir

Yiiksek agri esigi - belirtilerin ve siddetlerinin g6z ardi edilme riskini artirabilir.
Gozlenen belirtiler hafif olsa bile radyolojik incelemeler dustundlmelidir

Gastroparezi ve gastrik nekroz - nadir durumlarda, asiri yemek yeme, kabizlik veya
gastroenterit sonrasi mide genislemesi gelisebilir. Agri ve kusma olmayabilir. Gastrik
nekroz gelisme riski oldugunda mideye tup yerlestiriimesi hayat kurtarici olabilir; bu
nedenle acil mudahale gerekebilir

Asagidakilere Odaklanan Dikkatli Hasta Ge¢misi:

PWS'li yetiskinler saglik intiyaclarini ifade etmede siklikla zorlanirlar; bu nedenle aileden veya
bakicilardan alinacak dikkatli hasta ge¢misi buyuk 6nem tasir.

Ilaglar ve dozlar - artik gerekli olmayan ilaclarin degerlendirilmesi, ilac
etkilesimlerinin ve yan etkilerin (6rnegin hiponatremi) gézden gecirilmesi

Agirhk - 6zellikle son donemdeki degisiklikler agisindan haftalik 6l¢imlerdeki farklarin
degerlendirilmesi

Gida ortami - evde, iste ve aradaki zamanlarda gidaya erisim duzeyi; gozetim kapsami
ve beslenme mudahaleleri

Fiziksel aktivite/egzersiz - haftalik rutinler ve toplam saatler

Solunum - 6zellikle yeni ortaya cikan, hareketle birlikte gortlen nefes darhgi

Uyku anormallikleri - horlama, apne belirtileri, uykusuzluk ve gunduz sersemlik hali
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e Gastrointestinal sorunlar - yutma guclugu, refl, kabizlik ve tedavisi, rektal
kurcalama
o Uyurken altina kacirma - dzellikle yeni basladiysa, idrar yolu enfeksiyonu olasiligi
dislanmahdir
o Cinsellik, iliskiler ve egitim - menstruel déngduler, cinsel aktivite, dogum kontrolUu ve
olasi cinsel istismar
e Deriyolma - enfeksiyonlara neden olabilir; ayrica tirnak ve dudak isirma gibi
davranislar da gorulebilir
o Dis sorunlari - refliden kaynaklanan dis hasarlari, dis gicirdatma, periodontitis
o Dusuk etkili kirik oykuisu - kemik mineral yogunlugunun (DEXA) degerlendirilmesi
dusunulmelidir. Yeni yaruyuas bicimi degdisiklikleri varsa, kingi dislamak icin radyografi
onerilir
e Mental/duygusal/psikolojik durumlar
o Gunluk yasamda dizen eksikligi oldugunda, planlar degdistiginde veya belirsizlik
durumlarinda davranissal sorunlar ciddi boyutlara ulasabilir. Strekli destek ve
duzenli bir gunluk program gereklidir
o Olagandisi aliskanlklar - 6r. perseverasyon, tekrarlayici davranislar, otistik
6zellikler
o Psikiyatrik belirtiler - psikoz, depresyon, duygudurum bozukluklari. Psikiyatrik
degerlendirme ve ilag tedavisi gerekebilir. Genellikle dusuk doz antipsikotikler
yeterlidir ve yan etkileri azaltmaya yardimci olur
e Yasam durumu - or. ailesiyle mi yasiyor, karma veya PWS'ye 6zel bir bakim evinde mi
kaliyor? Hastanin sosyal ve ekonomik durumu ile bakicilarin PWS hakkindaki bilgi
duzeyi degerlendirilmelidir
o Is durumu/giindiiz programi - egitici katki saglaniyor mu, yapilan aktiviteler tatmin
edici mi?

Fiziksel Muayene (yillik):

e Boy, agirlik ve viicut kitle indeksi (BMI, kg/m?)

e Kan basinci, nabiz, kalp ve akciger oskiiltasyonu - Hipertansiyon? Kalp yetmezligi?
Aritmi?

o Bacak ddemi - sivi veya lenf birikimi mi, yoksa obeziteye bagl mi? Sivi birikimi (bagimli
6dem) diuretikler ve varis coraplariyla tedavi edilir. Lenfodem tedavisinde yalnizca
varis coraplari etkilidir; corap 6lcumu tercihen bu konuda egditimli bir meslek terapisti
tarafindan yapilmalidir. Obez bireylerde kilo kaybi, bacak 6demini azaltmaya yardimci
olur

e Abdominal muayene - Kabizlik var mi? Safra tas var mi? Siddetli karin siskinligi
durumunda rektal muayene ve karin radyografisi dusunulmelidir

e Sirt ve eklem muayenesi - Skolyoz, kifoz, eklem anormallikleri var mi?
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o Deri muayenesi - Ulser var mi? Enfeksiyon var mi?

o Ayaklar ve ayak pozisyonu - Siddetli diiztabanlk var mi? Ozel ayakkabi veya tabanlik
gerekli mi?

o Erkek genital - Kriptorsidizm var mi? Gerekirse Urologa yonlendirin. Yetersiz hijyen
nedeniyle inguinal veya uyluk bélgesinde mantar enfeksiyonu gorulebilir

Kan Testleri (yillik):

e Hemoglobin ve kan hlcresi sayimi

e Na+, K+, kreatinin, karaciger enzimleri

o Achk kan yaglari

e Hemoglobin A1c ve aclik kan sekeri

e Vitamin D (25-OH), kalsiyum

e Tiroid fonksiyon testleri (TSH, serbest Ts, serbest T,)

 Cinsiyet hormonu profili (kadinlarda LH, FSH, Ostrojen; erkeklerde aclik Testosteronu)
e IGF-1: Buyime hormonu tedavisi alanlarda, doz ve uyumu dogrulamak icin

Diger 6neriler:

e GOz muayenesi - her 2-3 yilda bir

o Dis muayenesi ve agiz hijyeni - yilda iki kez veya gerekirse daha sik

o Isitme degerlendirmesi - konusma gicliigl olanlarda ve 50 yas tizerindekilerde

e Zihinsel durum - Zihinsel durumda veya davranislarda ani ve kalici bir degisiklik varsa,
akil hastaligi baslangicini dustundurebilecek anormal dusunce veya deneyimlerin
varhgi agisindan degerlendirme yapiimahdir

o Ekokardiyografi - 6zellikle obezitesi olan bireylerde, her 2-3 yilda bir

e Ulusal hastalik tarama programlarina katilim

Mumkinse, asagidakiler de 6nerilmektedir:

e Endokrinolog - hipotalamik/hipofizer fonksiyonun ve diyabet riskinin
degerlendirilmesi icin. Kontrendikasyon yoksa buyime hormonu ve cinsiyet hormonu
tedavisi dnerilir

o Tibbi genetik uzmani - genetik testin dogrulugunu teyit etmek ve ebeveynler ile aile
uyelerine genetik danismanlik saglamak icin

o Diyetisyen (veya esdegeri) - PWS ile ilgili gereksinimler konusunda yeterli bilgi
saglamak icin

o Fizyoterapi - eklemler, kaslar ve motor aktiviteler icin degerlendirme yapmak ve
ddemin yonetiminde destekleyici rol oynamak amaciyla

o DEXA (Dual Energy X-ray Absorptiometry) - kemik mineral yogunlugunu ve vicut
kompozisyonunu degerlendirmek igin
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o Biyoelektrik empedans dlcimi - viicut kompozisyonu degerlendirmesi icin

e Ayakta omurga radyografisi - skolyoz ve/veya kifozu olanlarda ilerlemenin izlenmesi
icin. Ayrica siddetli kabizligi da gdsterebilir.

e Uyku calismalari - uyku apnesi siphesi varsa veya gunduz asiri uyku hali mevcutsa

e KBB uzmani - asiri horlama durumunda

e Konusma terapisi - yutma fonksiyonunun degerlendirilmesi ve belirgin disfaji siphesi
varsa yonetimi igin

Daha fazla bilgi: Prader-Willi Sendromu Uluslararasi Orgutinin (IPWSO) web sitesinde,
100'den fazla ulkedeki aile destek kuruluslart 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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