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ASISTENTA MEDICALA PENTRU ADULTII CU SINDROMUL PRADER-WILLI
Informatii pentru medici

Sindromul Prader-Willi (PWS) este o tulburare genetica complexa cu diverse manifestari, incluzand
statura mica, obezitate, hiperfagie, deficit intelectual, deficit de hormon de crestere, hipogonadism
si probleme comportamentale. PWS se datoreaza absentei unor informatii specificate de gene
situate pe cromozomul 15. Se cunosc cel putin trei modificari genetice care pot determina aparitia
PWS (deletie paterna la nivelul cromozomului 15q11.2-q13; disomie uniparentala materna la nivelul
cromozomului 15; si defect de amprentare la nivelul cromozomului 15). Este important sa confirmati
un diagnostic clinic de PWS prin testarea genetica. O analiza a metilarii ADN-ului confirma
diagnosticul in proportie de > 99% din cazuri. Cu toate acestea, daca testarea a fost efectuata prin
metode mai putin fiabile, ar trebui sa se ia in considerare repetarea testelor genetice (analiza
metilarii ADN-ului), deoarece unele afectiuni se suprapun clinic cu SPW.

IPWSO poate fi de ajutor.

Ca urmare a imbunatatirii cunostintelor despre SPW in ultimele cateva decenii, multi adulti cu PWS
au o calitate relativ buna a vietii si traiesc pana la o varsta inaintata, in special atunci cand sunt
supusi unei diete riguros supravegheate, cu restrictie calorica iar comorbiditatile sunt prevenite sau
tratate in mod activ. Examinarile medicale periodice (anuale) si analizele de sange sunt esentiale si
recomandate.

Cu toate acestea, IPWSO recunoaste ca accesul la serviciile de asistenta medicala si la specialisti
poate varia considerabil la nivel mondial. Acest document prezinta pe scurt principalele nevoi de
ingrijire a sanatatii la adultii cu SPW.

Cele mai frecvente simptome si comorbiditati:

e Hiperfagie - o dorinta puternica si incontrolabila de a consuma alimente, duce la obezitate
severa daca mancarea nu este restrictionata, controlata si supravegheata

e Hipotonie si masa musculara redusa - adesea combinate cu un nivel scazut de activitate
fizica, ceea ce duce la nevoi calorice reduse. Acest lucru afecteaza metabolismul si este o
cauza majora de scolioza si cifoza. Cantitatea de grasime corporala este mai mare decét in
mod normal, chiar si cu un IMC normal (indicele de masa corporala, kg/m?)

¢ Obezitatea severa - duce la un risc ridicat de diabet zaharat tip 2, hipertensiune arteriala,
insuficienta respiratorie si cardiaca, apnee obstructiva in somn, sindrom de hipoventilatie,
hipercolesterolemie, tromboza venoasa si anomalii articulare

¢ Insuficiente hormonale hipofizare - cum ar fi hipogonadismul, deficitul de hormon de
crestere si hipotiroidismul central

e Probleme gastrointestinale - reflexul de varsatura este redus la majoritatea persoanelor
cu SPW din cauza disfunctiei sistemului nervos autonom. Multe persoane au dificultati de
masticatie si deglutitie, ceea ce duce la riscul de reflux esofagian si sufocare. Constipatia
cronica este frecventa si cauzata de intarzierea tranzitului intestinal. Varsaturile pot
reprezenta un semn de boala grava

o Ciupirea pielii - adesea legata de stres si lipsa de ocupatie si asociata cu riscul de infectii
si cicatrici. Ciupirea pielii poate duce la boli grave daca plagile post-chirurgicale nu sunt
bine protejate

o Ciupirea rectala - adesea legata de constipatie si, atunci cand este severa, poate duce la
ulcere rectale, sangerari severe, anemie, fistule si infectii
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o Istoric de intarziere globala a dezvoltarii/ dizabilitati intelectuale/de invatare si
tulburari comportamentale - de la usoare la severe, care necesita adesea asistenta
pentru a gestiona viata de zi cu zi

e Psihoza si/sau tulburarile de dispozitie - pot aparea pe neasteptate si necesita evaluare
psihiatrica. Schimbarile bruste si persistente de comportament sau pierderea apetitului pot
indica o boala fizica sau psihica

¢ Intoleranta la stres - afecteaza relatiile si poate duce la ciupirea pielii si la accese de furie

e Probleme respiratorii - apneea in somn este frecventa si trebuie evaluata deoarece este
asociata cu bolile cardiovasculare.

Probleme suplimentare:

e Anomalii de reglare a temperaturii - uneori provoaca hipertermie, hipotermie si lipsa
raspunsului febril chiar si in cazul infectiilor severe

e Prag ridicat al durerii - poate cauza un risc crescut de neglijare a simptomelor si a
severitatii acestora. Examinarile radiologice trebuie luate in considerare chiar daca
simptomele observate nu sunt severe

o Gastropareza si necroza gastrica - in cazuri rare, se poate dezvolta un stomac umflat
dupa supraalimentare sau datorita constipatiei si gastroenteritei. Durerea si varsaturile pot fi
absente. O sonda gastrica poate salva viata, deoarece poate aparea progresia spre
necroza gastrica, necesitand o interventie acuta

Istoric medical atent, cu accent pe urmatoarele elemente:

Adultii cu SPW au adesea dificultati in a-si descrie nevoile de ingrijire a sanatatii si este esentiala o
anamneza medicala atenta obtinuta de la familie/ingrijitori.

e Medicamente si doze - evaluarea medicamentelor care nu mai sunt necesare,
interactiunile medicamentoase si efectele secundare ale medicamentelor (de exemplu
hiponatremia)

e Greutate - modificari ale masuratorilor saptamanale, in special modificari recente

e Mediul alimentar - accesul la alimente acasa, la locul de munca si intre orele de program,
nivelul de supraveghere, interventiile dietetice

e Activitate/exercitii fizice - rutine, ore pe saptamana

e Respiratie - dificultati de respiratie in timpul activitatii, in special in cazul in care acestea au
aparut recent

e Anomalii ale somnului - sforait, semne de apnee, insomnie, somnolenta diurna

¢ Probleme gastrointestinale - disfagie, reflux, constipatie si tratamentul acesteia, ciupire
rectala

e Udatul patului - excludeti infectia tractului urinar, in special daca este nou aparuta

o Sexualitate, relatii si educatie - cicluri menstruale, activitate sexuala, contraceptie,
victimizare sexuala potentiala

o Ciupirea pielii - poate provoca infectii si include muscatul agresiv al unghiilor si buzelor

e Probleme dentare - leziuni cauzate de reflux, scrasnirea dintilor, parodontita

e Antecedente de fracturi cu impact redus - luati in considerare evaluarea densitatii
minerale osoase (DEXA), modificari noi ale mersului care justifica radiografii pentru a
exclude o fractura
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Stari mentale/emotionale/psihologice
o Problemele comportamentale pot fi extinse atunci cand lipseste structura zilnica,
planurile sunt schimbate sau in alte situatii de nesiguranta. Sunt necesare asistenta
si un program zilnic
o Obiceiuri neobisnuite - de exemplu, perseverenta, comportament repetitiv,
caracteristici autiste
o Simptome psihiatrice - psihoza, depresie, tulburari de dispozitie. Evaluarea
psihiatrica si medicatia pot fi necesare. Dozele mici de antipsihotice sunt de obicei
suficiente si ajuta la atenuarea efectelor adverse
Conditiile de trai - de exemplu, locuieste acasa cu familia, in case de grup mixte sau
specializate in SPW? Evaluarea situatiei sociale si economice a pacientului si a
cunostintelor ingrijitorilor despre SPW
Conditiile de lucru/programul zilei - aport educational si activitate satisfacatoare?

Examinare fizica (anual):

inéltimea, greutatea si indicele de masa corporala (IMC, kg/m?)

Tensiunea arteriala, pulsul, auscultarea inimii si a plamanilor - hipertensiune arteriala?
Insuficienta cardiaca? Aritmie?

Edem al picioarelor - acumulare de lichid sau limfa, sau secundar obezitatii? Acumularea
de lichid (edem dependent) este tratata cu diuretice si ciorapi compresivi. Utilizarea
exclusiva a ciorapilor compresivi pentru tratamentul limfedemului, iar masurarea
dimensiunii ciorapilor este efectuata, de preferinta, de un terapeut ocupational calificat.
Pierderea in greutate la o persoana obeza ajuta la reducerea edemului piciorului
Examinarea abdominala - constipatie? colelitiaza? Luati in considerare examinarea
rectala si radiografiile abdominale in cazul distensiei abdominale severe

Inspectia spatelui si a articulatiilor - scolioza, cifoza, anomalii articulare?

Piele - Ulcere? Infectii?

Picioarele si pozitia picioarelor - pes planus sever? sunt necesare pantofi/incaltaminte
speciale?

Organele genitale masculine - criptorhidie? Luati in considerare trimiterea la urolog.
Infectie fungica inghinal-crurala datorata igienei deficitare

Analize de sange (anual):

Hemoglobina si hemoleucograma

Na+, K+, creatinina, enzime hepatice

Lipide sanguine in conditii de repaus alimentar

Hemoglobina A1c si glicemia la jeun

Vitamina D (25-OH), calciu

Testarea functiei tiroidiene (TSH, Ts liber, T4 liber)

Profilul hormonilor sexuali (LH, FSH, estrogen la femei si testosteron in post la barbati)
IGF-1: pentru persoanele tratate cu hormon de crestere, confirmarea dozei si a conformitatii

Alte recomandari:

Examinare oftalmologica - la fiecare 2 sau 3 ani
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o Examinare si igiena dentara - de doua ori pe an sau mai des daca este necesar

e Evaluarea auzului - la persoanele cu probleme de vorbire si la cele cu varsta de peste 50
de ani

e Starea mintala - daca a avut loc o schimbare brusca si persistenta a starii mintale sau a
comportamentului, evaluati prezenta unor convingeri sau experiente mintale anormale care
sugereaza debutul unei boli mintale

o Ecocardiografie - la fiecare 2 pana la 3 ani, in special in cazul obezitatii

e Participarea la programe nationale de depistare a bolilor

Daca este posibil, se recomanda, de asemenea, urmatoarele:

e Endocrinolog - pentru a evalua functia hipotalamica/pituitara si riscul de diabet.
Tratamentul cu hormon de crestere si hormon sexual este recomandat in absenta
contraindicatiilor

o Specialist in genetica medicala - pentru a confirma testarea genetica si pentru consilierea
genetica a parintilor si a membrilor familiei

o Dietetician (sau echivalentul) - pentru a asigura cunoasterea cerintelor PWS

o Fizioterapie - pentru evaluarea articulatiilor, muschilor si recomandari pentru activitatile
motorii Si ca adjuvant in gestionarea edemului

o DEXA (Dual-Energy X-ray Absorptiometry) - pentru evaluarea densitatii minerale osoase
si a compozitiei corporale

o Impedanta bioelectrica - pentru masurarea compozitiei corporale

o Radiografii ale coloanei vertebrale efectuate in picioare - pentru cei cu scolioza si/sau
cifoza, pentru a monitoriza progresia pot dezvalui, de asemenea, constipatie severa.

¢ Examinarea somnului - daca se suspecteaza apnee in somn sau cand este prezenta
somnolenta diurna

e Specialist ORL - in cazul sforaitului excesiv

o Patologie logopedica - pentru evaluarea functiei de inghitire si gestionare in caz de
preocupare semnificativa pentru disfagie

Mai multe informatii pot fi gasite pe site-ul Organizatiei Internationale pentru Sindromul Prader-Willi
(IPWSOQ), care include informatii despre organizatiile de sprijin pentru familii din peste 100 de tari:
http://www.ipwso.org

Consiliere in situatii acute: pentru profesionistii din domeniul sanatatii si familii:
https://ipwso.org/information-for-medical-professionals/important-medical-facts/

O sursa de informatii detaliate despre PWS pe internet se gaseste in GeneReviews:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/
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