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Koszonetnyilvanitas

Ez a kezdeményezés valdban globalis egyiittmiikddés eredménye. Oszinte halankat
fejezzik ki mindazoknak, akik részt vettek a virtualis megbeszéléseken és a
workshopon. Kulon koszonet illeti Shelly Cordnert kiemelkedé adminisztrativ
tamogatasaért, valamint az IPWSO kuratériumat, amiért jovahagyasaval és
tamogatasaval lehetévé tette e projekt megvaldsitasat. Halas kdszonetinket fejezzik ki
a Friends of IPWSO (USA) szervezetnek is, amely pénzugyi tamogatast nyujtott a
workshop megszervezéséhez.

Szamos résztvevd személyesen is jelen volt azon a workshopon, amelyet az IPWSO
2022. évi Nemzetkdzi Konferenciajat megel6zéen, Limerickben (irorszag) rendeztiink
meg, hogy attekintsék a jelentés korai tervezetét. Kulon elismeréssel tartozunk a
Klinikai és Tudomanyos Konferencia meghivott eléaddinak, akik értékes genetikai és
alapkutatasi néz6pontokkal jarultak hozza a munkankhoz.

A teljes folyamat soran szamos szakembert6l kaptunk rendkivil értékes szakmai
visszajelzéseket, valamint meghatd, személyes beszamolokat a Prader—Willi-
szindromaval (PWS) él6 személyektdl, csaladtagjaiktdl és szakmai gondozoéiktol.
Oszintén kdszonjilk mindazoknak, akik megosztottak tapasztalataikat, ezzel segitve,
hogy hitelesen bemutathassuk a PWS-sel él6 emberek és csaladjaik mindennapi
nehézségeit és valos élethelyzeteit.

i) VML’\J{ R L

Tony Holland Marguerite Hughes
laz IPWSO elndke az IPWSO tanacsadodja és
korabbi vezérigazgatdja

June 2025
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Koszonetnyilvanitas

Az IPWSO Mentalis Egészségugyi Haldzatanak tagsaga nemzetkozi volt, 22 orszag
képvisel6it foglalta magaban. A tagok kozott szulék, valamint pszichiatriai, pszicholdgiai
és viselkedéstudomanyi szakemberek, tovabba klinikusok, egészségugyi és szocialis
ellatasban dolgozé szakértdk egyarant jelen voltak — mindannyian a Prader—Willi-
szindrobmaval él6 személyek tamogatasanak elismert szaktekintélyei. Az e
kezdeményezéshez hozzajaruld IMHN-tagok nevei és intézményi hovatartozasa az
alabbiakban olvashatok:

Luminita Ageu, gyermek- és ifjusagpszichiater, Mental Health Center Timisoara, Romania
Kasey Bedard, viselkedéselemz6 szakérté (Board Certified Behavior Analyst), adjunktus,
The Chicago School, USA

Grégoire Benvegnu, pszichiater, Centre de Référence Prader-Willi, Toulouse,
Franciaorszag

Marco Bertelli, tudomanyos igazgaté, CREA — Kutaté és Klinikai Kozpont, San
Sebastiano Foundation, Misericordia di Firenze, Olaszorszag

Francois Besnier, tiszteletbeli elndk, Prader-Willi France, Franciaorszag

Serafino Buono, pszichologus, egyetemi docens, Orvostudomanyi és Sebészeti Kar,
.Kore” Egyetem, Enna; a Pszichologiai Osztaly (UOC) igazgatdja, Oasi Kutatéintézet —
IRCCS, Troina, Olaszorszag

Susanne Bohler, klinikai pszicholégus, Brisszeli Egyetemi Kérhaz (University Hospital
Brussels), Belgium

Susanne Blichfeldt, vezetd szakorvos, neuropediatria; orvosi tanacsadd, IPWSO; a
Tanacsado Testulet vezetbje és a Dan Prader—Willi Egyesulet orvosi tanacsadoja, Dania
Sophie Qabal, gyermekpszichiater, Centre de Référence Prader-Willi, Toulouse,
Franciaorszag

Sarah Carman, vezetd klinikai pszichologus, SLAM NHS Trust, Egyesult Kiralysag

Zanda Chechelashvili, pszicholdgiai felméré és tanacsadod, gyermek- és serdulékoruakkal
foglalkoz6 klinikai pszichologus, Gruzia

Shelly Cordner, projektmenedzser, IPWSO, Egyesilt Kiralysag

Claire Crowe, vezet6 gyermekklinikai pszicholégus, irorszag
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Maximilian Deest, pszichiater, Oberberg Fachklinik Weserbergland, Extertal-Lal3bruch,
Németorszag

Gunther Degraeve, pszichiater, Belgium

Anastasia Dimitropoulos, pszicholégia professzora, Case Western Reserve University,
USA

Christian Eberlein, pszichiater, Hannoveri Orvosi Egyetem (Medical School Hannover),
Németorszag

Sarah-Marie Feighan, kutato, Trinity College Dublin, irorszag, valamint Hospital for Sick
Children, Toronto, Kanada

Janice Forster, fejl6dési neuropszichiater, IPWSO CSAB, PWSA CAB és Pittsburgh
Partnership, USA

Louise Gallagher, gyermek- és ifjusagpszichiatriai osztalyvezetd féorvos, Hospital for Sick
Children és Centre for Addiction and Mental Health; pszichiatria professzora, Torontdi
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Jackie Gill, tanacsadé, IPWSO, Egyeslult Kiralysag

Veerle Govers, gyogypedagogus és logopédus, Multidiszciplinaris PWS Csapat, Leuveni
Egyetemi Kérhaz, Belgium

Donatella Greco, a Gyermekgydégyaszati és Orvosi Genetikai Osztaly vezetbje, Oasi
Kutatéintézet — IRCCS, Troina, Olaszorszag

Annette Griffith, Ph.D., BCBA-D, IBA, professzor és programvezet6, viselkedéselemzési
PhD-program, College of Graduate and Professional Studies, The Chicago School, USA
Verena Gutmann, korabbi oktatasi igazgatdé, PWS Austria; a Famcare Bizottsag elndke,
IPWSO, Ausztria

Norbert Hodebeck-Stuntebeck, pszicholégus, vezérigazgatdé, PWS-InterNational,
Németorszag

Tony Holland, emeritus professzor és konzultans pszichiater, Pszichiatriai Tanszék,
Cambridge-i Egyetem, Egyesiilt Kiralysag

Maria Huber, Klinikai pszichologus, pszichoterapeuta és kutatd, PWS Austria, Ausztria
Brian Hughes, pszicholdgia professzora, University of Galway, irorszag
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Soo-Jeong Kim, pszichiatria és viselkedéstudomanyok professzora, Washingtoni
Egyetem és Seattle Children’s Hospital, Seattle, USA
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Foundation for Prader—Willi Research, USA
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AzIMHNtagjal 6. Nemzetk02| Gondozdk Konferenciaja, Berlin, Németorszag, 2024
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Osszefoglald

1. RESZ

A Prader—Willi-szindromaval (PWS) él6 személyek a komplex testi és szocialis
szlUkségleteik mellett fokozott kockazatnak vannak kitéve a mentalis egészségromlas,
valamint a szindromara jellemz6 specifikus, problémas viselkedésformak megjelenése
tekintetében. A szakterlleti szakértelem globalis hianya, valamint az értékelésre és
kezelésre vonatkozé egységes megkozelitések hianya miatt a Nemzetkozi Prader—Willi
Szindroma Szervezet (IPWSO) létrehozta a multidiszciplinaris Mentalis Egészségugyi
Halézatot. A halozat tagjai — koztuk szul6k, pszichiaterek, pszicholdgusok, szocialis
ellatasban dolgozé szakemberek, tarsszakmak képvisel6i és viselkedéstudomanyi
specialistak — célul tlizték ki a PWS-ben érintett gyermekek és felnéttek viselkedési és
mentalis egészséglgyi szikségleteinek atfogd megértését, a kivaltdé mechanizmusok
feltarasat, valamint hatékony prevencios és terapias stratégiak kidolgozasat.

A folyamat korai szakaszaban a szul6k hangsulyoztak, hogy a kizarélag a viselkedési és
mentalis egészségugyi problémakra dsszpontositdé szemlélet nem elegend6. Ramutattak
arra, hogy a megkozelitést ki kell terjeszteni a jolét és az életmin6ség dimenzibira, hogy
az intervenciok valéban a PWS-ben élék teljes életmindségét szolgaljak.

A Halozat tagjai attekintették a relevans kutatasokat, megosztottak nemzetkozi
tapasztalataikat, és online talalkozok, valamint személyes workshop keretében miikodtek
egyutt. A PWS-sel él6 felnbttek sajat tapasztalataikkal és nézépontjaikkal aktivan
hozzajarultak a jelentés tartalmahoz és ajanlasaihoz, amelyek igy kdzvetlenul tukrozik az
érintettek élethelyzeteit. A kollektiv szakmai tudasra és szakeértbi értékelésre épitve e
dokumentum 0sszegzi a Haldézat legfontosabb megallapitasait és iranymutatasait,
amelyek célia a PWS-ben érintett személyek viselkedési és mentalis egészségi
kimeneteleinek javitasa. A jelentés alapjan tobb tudomanyos kozlemény készul, amelyek
benyujtasra kerulnek szakfolyoiratokhoz, és az IPWSO fellletein is elérhetéveé valnak.

2. RESZ

A Kklinikai és kulturalis kontextusok kozotti egységes értelmezés biztositasa érdekében ez
a fejezet meghatarozza azokat az alapvet§ fogalmakat, amelyek a Prader—Willi-
szindromaban (PWS) érintett személyek allapotfelmérésének és tamogatasanak elméleti
alapjat képezik.

. A jolét fogalmat szubjektiv, objektiv és értékalapu nézépontbdl kozelitjlk meg, egy
tobbszintl, beagyazott modell keretében, amely az érzelmi, fizikai, pszicholdgiai,
kornyezeti és személyes dimenzidkat egyarant magaban foglalja.

. Az életmindség a j6lét fogalmat tagabb értelemben bontja ki, és olyan tényezdbket is
felolel, mint a gazdasagi helyzet, az emberi jogok érvényesllése és a tarsadalmi
befogadas. Az egészséggel 0sszefuggd életminéség (HRQoL) a testi, mentalis és
szocialis egészség integralt szemléletét képviseli.

- A mentalis egészség dinamikus allapotként értelmezendd, amely az érzelmi és
tarsas mikodés egyensulyat tukrozi, mig a mentalis egészségromlas vagy mentalis
zavar a kognitiv, érzelmi és viselkedésbeli nehézségek széles spektrumat foglalja
magaban — fuggetlenul attél, hogy fennall-e formalis diagnozis.
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A standard diagnosztikai rendszerek (mint példaul a DSM vagy az ICD) alkalmazasa a
neurofejlédési rendellenességekben, igy a PWS-ben érintett személyek esetében,
gyakran korlatozott érvény(i. Ez ravilagit a komplex, személyre szabott és holisztikus
értékelési és ellatasi megkozelitések szikségességére, amelyek figyelembe veszik a
szindroma sajatos, tobbréti jellemzbit.

E fogalmi meghatarozasok, valamint a fejlédési, tarsadalmi és biologiai meghatarozo
tényez6k mélyebb megértése képezte a munkacsoport szakmai tevékenységének
alapjat, és megalapozta a holisztikus, integralt ellatasi modellek kés6bbi koncepcidjat.

3. RESZ

Ez a fejezet a Prader—Willi-szindrémahoz (PWS) tarsulé kognitiv, viselkedéses és
pszichiatriai jellemzdket mutatja be, hangsulyozva a genetikai és kornyezeti tényez6k
egyuttes hatasat. Ezt a tinetcsoportot gyakran a PWS ,viselkedési és neuropszichiatriai
fenotipusaként” emlitik. A ,mentalis zavarok dimenzi6i” kifejezéssel arra utalunk, hogy
ezek a PWS-fenotipushoz tartozo jellegzetességek ritkan jelennek meg ,mindent vagy
semmit” elven; sokkal inkabb spektrumként értelmezhetbk, amelyek sulyossaga idében
ugyanazon egyénen belul, illetve kilonb6zé érintettek kozott is valtozhat.

Kulonvalasztjuk az ugynevezett problémas viselkedésformakat — mint a hiperfagia, az
indulati kitorések, a bdrpiszkalas, valamint az ismétlédo és ritualis viselkedések — azoktol
a jelenségektél, amelyek elsésorban megvaltozott mentalis allapottal jellemezheték,
példaul a szorongastol, affektiv zavaroktdl vagy pszichotikus kérképektél. Ezek a
fenotipusos jellemzdk ravilagitanak arra, hogy a PWS alapvetéen neurofejlédési eredetli
allapot, amelyben az agyi fejlédés atipikus mintazata hatassal van a kognitiv mikodésre,
a funkcionalis kompetenciara, valamint a kornyezeti ingerekhez valé adaptacios
képességre.

. Kognicié, kommunikacié és szocialis funkcidk: A kognitiv és intellektualis
funkciok karosodasa, a csOkkent kognitiv rugalmassag és a feladatvaltas
nehezitettsége, valamint a tarsas megismerés zavara a PWS gyakori jellemzéi kdzé
tartoznak. Az autizmus diagnosztikai kritériumainak megfelel§ tlnetek kulondsen
gyakran figyelhetok meg a PWS anyai uniparentalis diszomias (mUPD) formajaban
szenvedd betegek korében.

. Ismétlédé és ritualis viselkedések: A rutinokhoz val6 merev ragaszkodas, a
gyljtogetés, a perseveracio és az ismétlédo kérdezés gyakori jelenségek, amelyek
megkulonboztetendék az obszessziv—kompulziv zavar (OCD) diagnosztikai
kategorigjatol. Ezek a viselkedések rendszerint a szorongas, illetve a kognitiv rigiditas
kovetkezményei.

. Hiperfagia: A taplalékbevitel szabalyozasanak zavara, vagyis az energiafelvétel és
az energiaigény kozotti egyensulyhiany, a PWS egyik jellegzetes, biologiai eredeti
tinete. Bar a hiperfagia etiopatogenezise még nem teljesen tisztazott, a jelenlegi
kutatasok szerint a hipotalamusz fejl6dési rendellenessége, valamint annak kisebb
mérete és funkcionalis elégtelensége kulcsszerepet jatszik a kialakulasaban. A
hiperfagia sulyossaga egyénenként jelentésen eltérhet, azonban az ételhez vald
hozzaférés megfelel6 kontrollja nélkul az allapot gyakran életveszélyes mertéki
elhizashoz és az ahhoz kapcsol6dé metabolikus, kardiovaszkularis és légzészervi
szovédmeényekhez vezet.
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. Indulati kitérések: A Prader—Willi-szindromaval (PWS) él6 személyek korulbeltul 60—
70%-anal fordulnak el6 indulati kitorések, amelyeket gyakran aprobb zavard
események vagy észlelt igazsagtalansagok valtanak ki. Ezek a reakcidk jelentés
mértékben befolyasolhatjak a csalad mindennapi életét és érzelmi jolétét. A kitdrések
rendszerint jOl felismerhet6 lefolyast kdvetnek, idétartamuk valtozé, és tobbnyire a
distressz, majd a megbanas jeleivel zarulnak a PWS-ben érintett személy részérdél.

. Onsérté viselkedések: A bérpiszkalas — ritkdbb esetben a végbél kérnyékének
kaparasa — gyakori viselkedésforma, amely kilonb6zé mértékben a PWS-ben él6k
tobbségénél medfigyelhetd. E viselkedés stresszhelyzetekben fokozodhat, és
bizonyos kornyezeti tényez6k — példaul a strukturalt, céltudatos tevékenységek
hianya — tovabb sulyosbithatjak. Kialakulasaban tobb tényezé is szerepet jatszhat,
igy példaul bérirritacio, magas fajdalomkuszdb, valamint a szenzoros ingerlés iranti
fokozott igény.

. A mentalis allapot zavarai: A PWS-ben él6 személyeknél gyakran figyelhetd meg
altalanos szorongas, amely azonban tobbnyire nem éri el a klinikai szorongasos
zavar diagnosztikai kuszobét. A szorongasos érzések rendszerint varatlan
valtozasok, bizonytalansagérzet, vagy az étkezési szabalyok és az ételek
elérhet6sége korlli zavarodottsag hatasara jelennek meg. Egyes érintetteknél
hangulati instabilitas és érzelmi fluktuacio is tapasztalhatd, amelyek olykor a bipolaris
zavar tuneteire emlékeztetnek. Kilonésen az anyai uniparentalis diszomias (mUPD)
formaban szenvedbknél fokozott a kockazata annak, hogy serdul6- vagy fiatal
feln6ttkorban affektiv pszichotikus zavar alakuljon ki. A tlinetképben el6fordulhatnak
hallucinaciok (ktlonboz6 erzékszervi modalitasokban), téveszmek,
gondolkodaszavarok és zavarodottsag, esetenként deliriumra emlékeztetd
tunetekkel. Ez az atipikus pszichozis klinikailag hasonlésagot mutat a
szakirodalomban leirt cikloid pszichézissal.

. -Szuiciditas: A PWS-ben érintett személyek egy kisebb hanyadanal el6fordulhatnak
ongyilkossagi gondolatok vagy oOngyilkossagi kisérletek, amelyek jellemzben
pszichiatriai tarsbetegségekkel, erzelmi diszregulaciéval es fokozott
stresszterheléssel allnak 6sszefuggésben.

Ez a komplex neuropszichiatriai tunetegyuttes egyértelmien ravilagit a finoman
0sszehangolt, multidiszciplinaris ellatas szikségességére.

A PWS-ben megfigyelheté fokozott indulati hajlam hatterében egyre inkabb az
érzelemszabalyozas zavara all, amely feltehetéen az autondm idegrendszer
mukodési diszfunkciojabdl ered. Mindazonaltal ezen viselkedésformak gyakorisagat
és sulyossagat a kornyezeti feltételek, valamint az is befolyasolja, ahogyan a
kornyezet korabban reagalt e viselkedések el6fordulasakor.
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4. RESZ

Ez a fejezet a Prader—Willi-szindromaban (PWS) érintett gyermekek és felnbttek jolétére
és a mentalis egészség zavarainak kulonb6zé dimenzidira hatd bioldgiai, pszicholbgiai és
kornyezeti tényez6k osszetett kdlcsonhatasait elemzi.

. A jolét és az életmin6ség meghatarozé tényezbi: A j6létet pozitivan befolyasold
altalanos tényez6k kozé tartozik a j6 egészségi allapot, az autondmia érzése és a
tarsas kapcsolatok megléte. Ezzel szemben a PWS-specifikus kihivasok — mint a
hiperfagia és a viselkedési nehézségek — kedvezétlen hatast gyakorolnak a
mindennapi életmindségre. A magas gondozdi terhelés, a pénzigyi nyomas és a
megfelel6 tamogatd szolgaltatasok hianya tovabb ronthatjdk az érintett személy és
csaladja pszichoszocialis jolétét. Noha az egészségi tényezdk alapvetd
jelentéségliek, a jolét és az életminéség alakulasat jelentés mértékben befolyasoljak
a gazdasagi és tarsadalmi er6forrasok, a tamogatott oktatashoz valé hozzaférés
gyermekkorban, valamint a tdmogatott foglalkoztatas és az életkornak megfeleld,
szakmailag megalapozott szocialis ellatas a felnttkor soran.

. Problémas viselkedésformak és mentalis zavarok: Az atipikus agyi fejl6dés és az
ezzel egyutt jard kognitiv funkcidzavarok — kulonésen a tarsas megismerést és
érzelemszabalyozast érintd teruleteken — fokozott pszicholdgiai sérulékenységet
eredményeznek, amely kozvetlenlil  hozzajarulhat bizonyos  problémas
viselkedésmintazatok kialakulasahoz. A hiperfagia a jollakottsag-érzet csodkkent
jelatvitelének kovetkezménye, amely a hipotalamusz fejl6dési rendellenességével
hozhaté 0Osszefliggésbe. Az, hogy a hiperfagia sulyos, életet veszélyeztetd
elhizashoz vezet-e, nagymértékben a kornyezeti feltételektdl, kulonosen az ételhez
valé hozzaférés szabalyozasatol és a biztonsagos étkezési kornyezet meglététdl

fugg.

A PWS-ben megfigyelheté fokozott indulati hajlam hatterében egyre inkabb az
érzelemszabalyozas zavara all, amely feltehetéen az autondm idegrendszer
muikodési diszfunkciojabdl ered. Mindazonaltal ezen viselkedésformak gyakorisagat
és sulyossagat a kornyezeti feltételek, valamint az is befolyasolja, ahogyan a
koérnyezet korabban reagalt e viselkedések el6fordulasakor.

A szorongasos feszUlltség gyakran helyzetfigg6, példaul varatlan valtozasok idézik
el6. Gyakran tarsul bizonytalansagérzettel, amelyet tovabb erésithetnek a tarsas
helyzetek értelmezésének nehézségei, illetve a korlatozott kognitiv rugalmassag,
amely megneheziti a valtozasokhoz val6 alkalmazkodast. A tliinetek feler6sddhetnek,
ha nem all rendelkezésre egyértelmiien meghatarozott és kovetkezetesen betartott
étkezési terv vagy szabalyrendszer.

Az affektiv zavarokra valdé fokozott hajlam feltehetéen a hipotalamusz
muikodészavaraval és annak a hipotalamusz-hipofizis tengely miikddésére gyakorolt
hatasaval hozhat6 6sszefliggésbe. Az anyai uniparentalis diszomias (mUPD) PWS-
formaban szenveddknél megdfigyelt magas pszichdziskockazat hatterében
valészinUsithetéen a 15-0s kromoszoman talalhatdé anyai imprintalt gének tulzott
expressziodja all, amely megkulonbozteti ezt az altipust a delécids formatol.
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. Integralt modellek: A PWS kognitiv, viselkedéses és neuropszichiatriai
fenotipusanak komplexitasa indokoltta teszi a neurokognitiv, viselkedéstudomanyi,
Okoldégiai és biomedikalis modellek integralt alkalmazasat, hogy teljes korlen
megragadhaté legyen a jelenségek 0Osszetettsége, és megalapozott iranyelvek
szulessenek az intervencios stratégiak kialakitasahoz.

. ‘Genotipus—fenotipus dsszefiiggések: Tovabbra is tudomanyos vita targya, hogy a
15-0s kromoszéman talalhaté specifikus gének — példaul a SNORD116, MAGEL?2 és
Necdin — milyen mértékben jarulnak hozza kozvetlenil a problémas
viselkedésformakhoz vagy a mentalis zavarok kialakulasahoz. A genetikai altipusok
(példaul delécié és mUPD) eltérd foku pszichiatriai sérulékenységet hordozhatnak, és
bizonyos esetekben a delécié mérete is — bar korlatozottan — befolyasolhatja a
fenotipus megjelenését.

. Gyakorlati kovetkeztetések: A biopszichoszociadlis szemléleti megkdzelités
elengedhetetlen, mivel figyelembe veszi a viselkedés tobbtényezds eredetét, és
iranyt mutat a személyre szabott, integralt intervenciék megtervezéséhez.

Ez a fejezet egyben atvezetést képez az 5. részhez, amely a gyakorlati diagnosztikai és
beavatkozasi mddszerekre dsszpontosit.

5. RESZ

Ez a fejezet gyakorlati, bizonyitékokon alapulé stratégiakat mutat be a mentalis egészség
elémozditasara, valamint a Prader—Willi-szindromaval (PWS) él6 gyermekek és felnbttek
problémas viselkedésformainak kezelésére.

1. A jolét és az életmindség elésegitése: A tdmogatasnak egyarant ki kell elégitenie a
PWS-specifikus igényeket és az altalanos, minden érintettre jellemz6 szikségleteket,
mikozben kezelni kell azokat a rendszerszintli akadalyokat, amelyek korlatozzak a
PWS-ben él6k szamara elérheté életlehetéségeket és tarsadalmi részvételt. Alapvetd
fontossagu a tamogatd szakpolitikai szandék, az elfogad6 tarsadalmi attitiid, az
inkluziv szocialpolitikai kornyezet, valamint az egészségugyi, oktatasi és szocialis
ellatérendszerek 0sszehangolt tamogatasa. A tajékozott és szakmailag megalapozott
segitségnyujtas képes athidalni az egyén képességei és az onallobb életvitelhez
szlUkséges feltételek kozotti kuldnbséget. A magas szintli szllbi stressz, valamint az
elégtelen ellatasi és tamogatd szolgaltatasok tovabb sulyosbithatjak az amugy is
nehéz élethelyzeteket, ezért 6nallé beavatkozasi célként is kezelenddk.

2. Korai intervencio: Noha a PWS-ben él6 személyekre iranyuld kutatasok szama
korlatozott, a neurofejlédési zavarok korai beavatkozasaval kapcsolatos nemzetkozi
szakirodalom széles korld. A korai intervencio célja a PWS-sel él6 csecsemdk és
kisgyermekek esetében a szul6k tdmogatasa a hatékony gondozasi készségek
elsajatitasaban, a személyre szabott fejlesztési stratégiak kidolgozasa a funkcionalis
és szocialis készségek javitasa érdekében, valamint a hiperfagia megjelenésére valo
felkészllés. Folyamatban van a korai életszakaszban alkalmazott intranazalis
oxitocinterapia hatasait vizsgaldé kutatas, amelyt6l a hossza tavu fejlédési
kimenetelek kedvezd iranyu befolyasolasat remélik. A csaladok szamara célzott,
fejlesztési életszakaszokhoz igazitott tamogatas biztositasa kilondsen fontos a
kritikus fejl6édési atmenetek idején.
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3. A hiperfagia kezelése: A gyermek novekedésével a hiperfagia kezelése Uj kihivasok
elé allitfa a csaladokat és a szakembereket. A beavatkozas elsddleges célja a
hiperfagia kovetkezményeinek megel6zése, kulondsen a sulyos elhizas elkertllése,
amely az ételhez vald hozzaférésre és az adagokra vonatkozd egyértelmd,
kovetkezetes szabalyrendszer kialakitasaval valosithaté meg. Ez alapos tervezést
igényel, és felnéttkorban gyakran magaban foglalja a PWS-ben érintettek szamara
kialakitott k6zOsségi lakhatasi formakat, valamint az ételekhez kapcsolddo fizikai
biztonsagi intézkedéseket. Olyan koérnyezetekben, ahol ezek a rendszerek
megfeleléen mikddnek, a szorongasos feszlltség gyakran mérseéklodik, ugyanakkor
a szabalyok megszegése — példaul egy nyitva hagyott ételtarolé szekrény — jelentés
distresszt valthat ki a PWS-ben érintett személyekbdl. Tovabbra is bizonytalan, hogy
a PWS-sel él6 gyermekek milyen mértékben képesek tudatosan kontrollalni
taplalkozasi viselkedésuket, noha ennek hosszu tavon jelentés elényei lehetnének.
Az uj terapias lehetéségek, mint példaul a VYKAT™ XR (DCCR), biztatd
eredményeket mutatnak, ugyanakkor valamilyen szinti étkezési kontroll és
kiszamithatésag (biztonsagos étkezési kornyezet) tovabbra is elengedhetetlen. Az
alkalmazott korlatozasok mértékét és jellegét minden esetben az egyéni
szukségletekhez és képességekhez kell igazitani.

4. Viselkedésmenedzsment: A hatékony beavatkozas megtervezéséhez
elengedhetetlen a részletes viselkedésértékelés, amely magaban foglalhatja a
csaladtagok vagy gondozdk altal vezetett viselkedésnaplokat is, hogy feltérképezzék
a viselkedések iddbeli alakulasat és kivaltd tényezdit. Az indulati kitorések és az
onseértd viselkedések kezelése integralt, tobbszinti megkozelitést igényel, amely
magaban foglalja a koérnyezeti tényez6k mddositasat, a megklzdési stratégiak
kidolgozasat, a pszichologiai tamogatast, valamint — indokolt esetben — a
gybégyszeres terapia korultekinté alkalmazasat. A PWS Intervencios Piramis
strukturalt iranymutatast kinal a beavatkozasok megtervezéséhez, mig a
viselkedéselemzés (Applied Behaviour Analysis, ABA) elvein alapuld eértékelések
tovabbi hasznos informacidékat nyujthatnak. Minden beavatkozast — klléndsen a
gyogyszeres kezelést — rendszeresen értékelni kell, és ha nem tapasztalhato
egyértelmlU javulas, a gyogyszeres terapia fokozatosan csokkentendd, majd
leallitando.

A szakemberek kodzott eltérd vélemények vannak a pszichiatriai gydgyszeres kezelés
alkalmazasarol a problémas viselkedésformak kezelése soran. Esettanulmanyok
beszamolnak antidepresszansok, antipszichotikumok és hangulatstabilizalok
hasznalatardl indulati kitorések kezelésében, ugyanakkor kontrollalt klinikai
vizsgalatok ezekkel a gyogyszerekkel eddig nem allnak rendelkezésre.

Egy placebo-kontrollalt, kettds vak vizsgalat eredményei azonban alatamasztottak a
guanfacin alkalmazasanak hatékonysagat az indulati kitorések és mas problémas
viselkedések kezelésében. A szakmai konszenzus szerint a gyogyszeres terapia
szerepe korlatozott az indulati kitorések menedzselésében, ezért a pszichologiai,
kornyezeti és gydgyszeres beavatkozasok integralt kombinacidja, valamint a
rendszeres értekelésen alapul6 kezelési terv képezi a jo klinikai gyakorlat alapjat.
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5. Mentalis egészségiigyi kezelés: A pszichiatriai tlunetek gondos, részletes
értékelése elengedhetetlen. A szorongasos feszlltség gyakran helyzetfiggd, és
meérseklésében jelentdés szerepe van a lehetd legkiszamithatébb napi rutin (pl.
strukturalt idébeosztas) kialakitasanak, valamint a vilagos és kovetkezetes
etkezésmenedzsment-tervnek. Amennyiben az érintett személy mentalis allapotaban
kifejezett és gyakran hirtelen romlas tapasztalhato, és komorbid pszichotikus zavar
diagnosztizalhatd, akkor az antipszichotikus gyogyszeres kezelés indokolt lehet. A
gyoégyszervalasztast a klinikai értékelés hatarozza meg, ugyanakkor kerulni kell
azokat a készitményeket, amelyek fokozzak az étvagyat vagy testsulyndvekedést
okozhatnak. A kezelést ajanlott az atlagosnal alacsonyabb kezdd doézissal inditani,
majd a dézisemelést fokozott korultekintéssel végezni. Az ilyen tipusu gydgyszereket
minden esetben évatosan, rovid tavon és célzottan kell alkalmazni, egyénre szabott,
nem gyogyszeres beavatkozasokkal parhuzamosan, az aktualis Kklinikai
szlUkségletekhez igazitva.

6. Ellatasszervezés: Az ellatorendszereknek PWS-specifikus szakértelemen
alapulénak, konnyen hozzaférhetének és multidiszciplinaris szemléletiinek kell
lennitik, biztositva a korai intervenciét, a krizishelyzetekben nyujtott
tamogatast, a tehermentesité szolgaltatasokat, valamint a folyamatos, szakértéi
alapu gondozast. A tavoli vagy ellatatlan régiokban a telemedicina hatékony
eszkozt kinal az ellatasok elérhetéségének és folyamatossaganak bévitésére.

7. Atmenet a felnéttkorba: Az életkori atmenet megtervezése legyen fokozatos,
személyre szabott és elbrelatd, figyelembe véve a lakhatas, az oktatas, a
foglalkoztatas és az egészségugyi ellatas terlletein bekdvetkez6 valtozasokat. Egy
esettanulmany jol szemlélteti, hogy megfelel6en iranyitott atmenet mellett jelentésen
javithatok a hosszu tavu kimenetelek.

A hatékony tamogatas rugalmas, kontextusérzékeny és személyre szabott ellatasi
rendszereket igényel.
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6. RESZ

Ez a fejezet az IPWSO stratégiai utitervét mutatja be, amelynek célja a Prader-Willi-
szindréomaval (PWS) él6 személyek globalis szintli megértésének, esélyegyenléségének
és ellatasanak fejlesztése.

1. Globalis egyenlétlenségek: A diagnézishoz, ellatashoz és az Uj terapiakhoz valo
hozzaférés jelentés mértékben eltér mind az orszagokon belll, mind orszagok kdzott.
Ezen ellatasi kulonbségek csokkentése Osszehangolt nemzetkdzi egyuttmikodést,
valamint a kalonb6zd kulturalis és egészségugyi kontextusokban alkalmazott ellatasi
gyakorlatokrél sz6lé6 megbizhatd, 6sszehasonlithatd adatok gydjtését és elemzését
igenyli.

2. Csaladi és generaciéos hatasok: A korai diagnézis és beavatkozas javithatja a
fiatalabb érintettek életkilatasait, ugyanakkor tovabbi kutatasok szikségesek annak
meghatarozasahoz, hogy ezek a pozitiv hatdsok hosszu tavon fennmaradnak-e. A
csaladok kulcsszerepet toltenek be az ellatasban, ezért folyamatos, megerésitett
tamogatasuk alapvetd jelentéségui.

3. Tudomanyos integracié: A PWS 0Osszetettségének atfogd megértéséhez a
kutatasnak Ossze kell hangolnia a genetika, az idegtudomany, a pszicholdgia és a
tarsadalomtudomanyok eredményeit €és mddszertanat, hogy valéban integralt képet
adjon a szindroma aspektusairol.

4. Komplex beavatkozasok: A holisztikus kezelési szemlélet tilmutat a gyogyszeres
terapian, és magaban foglalja a viselkedéses, pszichologiai és szocialis
megkozelitéseket is. Az olyan igéretes Uj gyogyszerek, mint a VYKAT™ XR,
ugyanakkor hozzaférési €s hosszu tavu hatékonysagi kérdéseket is felvetnek.

3. Kutatas-fejlesztési stratégia: Az IPWSO harom stratégiai pillért hatarozott meg:

. -Esélyegyenl6ség: Meg kell érteni, hogy a tarsadalmi és kulturalis kornyezet
miként befolyasolja az ellatas minéségét, és torekedni kell a regionalis és
gazdasagi kulonbségek mérseklésére.

. -Jolét: Azonositani kell a jélét legfontosabb meghatarozé tényezéit, és ki kell
dolgozni az alkalmazkodo, személyre szabott tamogatasi rendszereket.

. -Kezelési innovacié: A kutatasnak az alapvet6 patofiziolégiai mechanizmusok, a
biomarkerek és az elérhetd, hatékony terapias megoldasok fejlesztésére kell
O0sszpontositania.
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MUkodési keret:

Az IPWSO kuratériuma 2021 juniusaban dontétt a Mentalis Egészséglgyi Halozat
létrehozasarol. Az alabbi mikodési elveket a Kuratérium hagyta jova, és a Haldzat tagjai
ratifikaltak.

Konzultacios folyamat lefolytatdsa annak
eérdekében, hogy meghatarozhaté legyen,
miként  jellemezheték a jolet, az
életminéség és a mentdlis egészség
fogalmai a PWS-ben ¢él6 személyek
esetében, és hogyan definialhaték a
mentalis zavarokat befolyasold tényezék a
lehet6 leghatékonyabban és legérthetébben
— a FPWR e terlleten végzett legujabb
kutatasaira épitve.

e A  jelenlegi  tudomanyos ismeretek

O0sszegzése és dokumentalasa a PWS-re
jellemzé komplex viselkedésmintazatok és
mentalis zavarok hatterében all6 okokrdl.

e Kutatasi eredményeken alapuld, kdézdsen
elfogadott gyakorlati iranyelvek
kidolgozasa, amelyek célja a személyes
jolét  és  életmin6ség  optimalizalasa,
valamint a mentalis zavarok és problémas

viselkedések megel&zésének,
felismerésének és kezelésének hatékony
elésegitése.
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A jelentés tartalma

1.8 A kulénbdz6é bizonyitéktipusok értékelésének megkozelitése
1.9 A jelentés tovabbi fejezeteinek attekintése

Bevezetés

IPWSO

A Nemzetkdzi Prader—Willi Szindroma
Szervezet (International Prader-Willi Syndrome
Organisation, IPWSQO) az Egyesult Kiralysagban
bejegyzett jotékonysagi szervezet, amely
vilagszint( tagsaggal es nemzetkozi
lefedettséggel rendelkezik. Az IPWSO jovéképe
egy olyan vilag, ,ahol a Prader-Willi-
szindromaval (PWS) ¢él6 személyek és
csaladjaik megkapjak mindazokat a
szolgaltatasokat és tamogatast, amelyek révén
kibontakoztathatjak teljes potencidljukat és
elérhetik céljaikat.”

Jelenleg azonban vildgszerte jelentds
egyenlbtlenségek tapasztalhatok — mind az
orszagokon belll, mind azok kozott — abban,
hogy mikor torténik meg a PWS diagndzisa,
milyen mértékben biztositott a hozzaférés a
korszerii ismeretekhez és kezelésekhez,
valamint hogy elérhetbk-e a szukséges
szolgaltatasok és pénzugyi tamogatasok a
csaladok szamara.

A mentalis egészséglgyi ellatas teruletén a
szUkséglet kiemelked6éen nagy, ugyanakkor a
szakértelem és a megfelel6 tamogatas
vilagszerte korlatozott.

ag 1. rész: Bevezetés

Miért van sziikség Mentalis
Egészségligyi Jelentésre?

A Prader—Willi-szindromat el6szor 1956-
ban irtak le a tudomanyos szakirodalomban
(Prader és mtsai, 1956). Ez egy ritka,
genetikai eredetld, komplex rendellenesség,
amely els6sorban az agyi fejlédést érinti, és
masodlagosan hatassal van az endokrin
rendszerre és a szervezet mas élettani
rendszereire is.

A PWS-ben él6 személyek — akarcsak barki
mas — egyeni erésségekkel, készségekkel és
személyiségjegyekkel rendelkeznek.
Ugyanakkor populaciés szinten fokozottan
veszélyeztetettek bizonyos problémas
viselkedésformak és mentdlis zavarok
kialakulasanak tekintetében. Ez a jelentés e
PWS-re jellemzd tényezdkre 0Osszpontosit,
tovabba az életmindség és a személyes jolét
tagabb dsszefliggéseit is targyalja.

A dokumentum Kklinikusok, kutatok, szul6k,
valamint mindazon gondozdk és szakemberek

szamara készult, akik PWS-ben érintett
személyekkel dolgoznak vagy Oket
tamogatjak.
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1.1.2 Amint azt a jelentés késdbbi
fejezeteiben részletesen bemutatjuk, a
gyermekkorban jelentkez6 koéros mértéki
ételfogyasztas (hiperfagia) a szindroma
egyik alapvetd és meghataroz6 klinikai
jellemzdje, amely az érintett személy
egész élete soran komoly kezelési kihivast

jelent. Amennyiben az ételhez valo
hozzaférés nincs felligyelet mellett
szabalyozva és — szUkség esetén -
korlatozva, a hiperfagia nagy

valészinlséggel életveszélyes elhizashoz
vezet. A hiperfagia mellett fokozott hajlam
figyelhet6 meg indulati kitérésekre, onsértd
viselkedésre — leggyakrabban bér- vagy
végbélkaparaszas formajaban —, valamint
ismétlédé és ritualis viselkedésmintak
megjelenésére.

Jellemz6 tovabba a szorongas, a hangulati
labilitdés és hangulatzavarok, valamint a

serdulé- vagy fiatal feln6ttkorban —
kulonésen a PWS egyik genetikai
altipusaban - kialakulo affektiv

pszichotikus zavar fokozott kockazata.

Emellett kulonboz6 mertékben
intellektualis és kognitiv funkciézavarok is
jelen vannak. E tinetegyuttes 6sszességét
a szakirodalom a PWS ,neuropszichiatriai”
vagy ,viselkedési fenotipusakent”
hatarozza meg. Ez a fenotipus igazoltan
jelentés mértékben befolyasolja a PWS-
ben érintett személyek és csaladjaik
életmindségeét.

1.1.3 Bar a vildg szamos régidjaban
tovabbra is hianyzik a megfelelé Kklinikai
szakértelem, a PWS-ben él6 személyek
viselkedési és mentalis egészségugyi
szukségleteit targyalo Klinikai es
alapkutatasi szakirodalom jelent6s és
folyamatosan bévil. Szamos Klinikai
vizsgalat feltarta és leirta a PWS-re
jellemzdé neuropszichiatriai fenotipus
természetét és kiterjedését.

%3 1. rész: Bevezetés

Klinikai  kutatdsok —  beleértve a
neuroimaging vizsgalatokat - és
genetikailag modositott PWS-

egérmodelleken végzett alapkutatasok mar
elkezdték feltarni azokat a lehetséges
neurobioldgiai mechanizmusokat, amelyek
a neuropszichiatriai fenotipus kialakulasat
magyarazhatjak. Az e terlleten szerzett
tudas folyamatosan bdévl és mélydl.

Tobb kutatds és klinikai vizsgalat is
lezajlott, illetve jelenleg is folyamatban van,
amelyek célja a korai beavatkozasok
hosszu tavu hatasainak vizsgalata,
valamint a pszicholdgiai kezelések és a
nervus vagus stimulacio hatékonysaganak
értékelése az indulati kitorések
megel6zésében.

Emellett gyogyszerfejlesztési vizsgalatok is
zajlanak, els6ésorban a  hiperfagia
kezelésére, de Kkiterjednek az indulati
kitorések, az alvaszavarok és a szocialis
funkciok optimalizalasanak lehetéségeire
is.

1.1.4 A Prader-Willi-szindromaval (PWS)
elé gyermekek, valamint szamos feln6tt
gondozasa és tamogatasa dontéen a
csalad feladatkorébe tartozik. A
csaladtagoknak kell megklzdenilk a korai
csecsemokori ellatas kihivasaival, majd
késébb a hiperfagia, valamint a PWS-hez
tarsuld egyéb viselkedéses és mentalis
egeészségi problémak kezelésével.

Amennyiben elérhetd, az egészségugyi
ellatast gyermekkorban rendszerint
gyermekendokrinologusok  vezetik. A
hatékony és komplex ellatas azonban

multidiszciplinaris szakértelmet igényel,
amelybe beletartozik a dietetikus, a
fizioterapeuta, a logopédus, a Klinikai
pszichologus, valamint a

gyermekfejlédéssel, a gyermek- és feln6tt
mentalis egészséggel, illetve az értelmi
fogyatékossaggal elék ellatasaval
foglalkozé szakemberek egyuttmikodése.
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A felné6ttkorba valé  atmenet Ujabb
kihivasokat jelent, és gyakran ebben az
életszakaszban tapasztalhatd a viselkedés
és/vagy a mentalis egészségi allapot
romlasa. Ezzel egyidejlleg né az elhizas
kockazata is, mivel a fokozddd onallésag
sok esetben az ellendrizetlen ételhez valo
hozzaféréssel jar egyutt. Ebben az
idészakban a hozzaértd, j6l szervezett és
magas szinvonalu szocialis tamogatas
megléte alapvet6 fontossagu.

1.1.5 Egy PWS-sel
fogalmazott:

66

En is ember vagyok, mint te,
de néha a PWS ott ul a
vdllamon, és

élé személy igy

olyankor
segitségre van szukségem. ”

A 2022-es limericki IPWSO-konferencian
megrendezett felnott PWS-betegek
workshopjan szamos résztvevo szamolt be
mentalis nehézségeirdl, valamint az evési

viselkedés feletti kontroll fenntartasaval
jaré kuzdelmeirdl.
Egy masik résztvev6 esetében egy

jelentés csaladi veszteség miatt érzett
gyasz okozott szinte elviselhetetlen érzelmi
megterhelést. A viladg kulonb6zd részeirdl
érkezd PWS-ben él§ résztvevék szamara
a szakmailag megalapozott, empatikus
tamogatashoz és megértéshez vald
hozzaférés bizonyult kulcsfontossagunak.

1.1.6 A fenti idézet és a workshopon
elhangzott beszélgetések ravilagitottak
arra, hogy mennyire fontos egyszerre
felismerni a PWS-sel él6 személy egyéni
sajatossagait, erosségeit es
életkdrulményeit, valamint elismerni azokat
a korlatozottsagokat es
fogyatékossagokat, amelyek a
szindromabdl erednek.
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A PWS-ben érintett embereknek jelentds
egyéni erdsseégeik vannak, amelyekre
tudatosan lehet épiteni a fejlesztés és
tamogatas soran. A szindromardl szerzett
korai ismeretek segitenek a szul6knek
abban, hogy jobban megértsék gyermekuk
fejlédési és viselkedési szikségleteit
parents understand the needs of their
child.

A novekedési hormonpdtlo kezelés — bar a
hiperfagiat nem befolyasolja — el&segiti a
megfelel6 testi nOvekedést és javitia az
izomtonust és izomerdt gyermekkorban.

A korai beavatkozas, valamint az otthon és
az iskolaban nyujtott, szakmailag
megalapozott tamogatas optimalizalhatja a
viselkedéses, kognitiv és  szocialis
fejlédést. A PWS-sel él6 gyermekek célzott
fejlesztéssel és iranyitott tamogatassal mar
koran felkészithetdk arra, hogy
felnéttkorban nagyobb o6nallésagot és jobb
életmin6séget érhessenek el.

1.1.7 Ugyanakkor a PWS-ben érintett
személyek és csaladjaik el6tt allo
kihivasokat nem szabad alabecsulni, mivel
ezek Osszetettek és tartosak.

Tovabbra is sok a feltaratlan kérdés azzal
kapcsolatban, hogyan lehet hosszu tavon
elémozditani és fenntartani a PWS-ben
élék életmindségét és jollétét. Tobb
ismeretre van szikség a PWS-re jellemzé
problémas viselkedésformak és mentalis
zavarok lehetséges okainak megértésehez
is. Miért alakulnak ki ezek a tunetek?
Hogyan elé6zhetdk meg a
leghatékonyabban? Milyen beavatkozasok
bizonyulnak valoban eredményesnek?
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A csaladok beszamolo6i szerint
ezek a viselkedési és mentalis
nehézségek kulondsen
megterhel6k a csaladi életre
nézve, €s komoly kihivast
jelentenek a mindennapi
gondozasban és egyuttélésben. E
problémak jelent6s hatassal
vannak a PWS-sel él6 gyermekek
és feln6ttek, valamint szuleik,
testvéreik és tagabb csaladjuk
életére és jolétere.

Uzenetiink azonban pozitiv:
meggy6z6désunk, hogy szakmai
tudassal, megértéssel, empatiaval
és célzott, informalt tamogatassal
— még korlatozott anyagi és
szolgaltatasi er6forrasok mellett is
— jelentés mértékben javithato a
PWS-ben érintett személyek
mentalis egészsége és
életmindsége.
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Szakpolitikai hattér: ellatasi
gyakorlatok, jogok, jogszabalyok és
nemzetkdzi egyezmények

Nemzetkozi munkacsoportként
elismerjuk, hogy az egyéni, kulturalis és
csaladi kulonbségek mellett a Prader—Willi-
szindrobmaval (PWS) él6 gyermekek és
felnéttek — valamint mas neurofejlédési
rendellenességgel ¢él6 személyek —
tamogatasa és kezelése mindig az adott
orszag nemzeti szakpolitikai, jogi és
szolgaltatasi keretein belul valdésul meg,
ahol az érintett személy él. Mikozben
tisztaban vagyunk az orszagok kozotti
jelent6s eltérésekkel a pénzigyi és human
eréforrasok, valamint az egészségugyi és
szocialis szolgaltatasokhoz valé
hozzaférés terén, a munkacsoport tagjai
egyeteértettek abban, hogy iranyadoénak kell
tekinteni az ENSZ nemzetkozi
egyezmeényeiben rogzitett alapelveket.

Az értelmi fogyatékossaggal él6
személyek korabbi elhanyagolasa és
bantalmazasa utan az elmult évtizedekben
jelent6s és pozitiv szemléletvaltas tortént a
fogyatékossaggal €16 emberek jogainak
védelme és a tarsadalmi inkluziot el6segito
szolgaltatasok biztositasa érdekében.

A nemzetkdzi és nemzeti emberi jogi
nyilatkozatok és egyezmények a
fogyatékossaggal él6 gyermekekre és
felnéttekre egyarant eérvényesek.
Kiléndsen kiemelend6 az ENSZ
Fogyatékossaggal EI6 Személyek Jogairdl
sz6l6 Egyezménye (UN CRPD), amely

jogilag kotelezé érvényld alapelveket
hataroz meg, és ezzel iranyt mutat a
fogyatékossaggal elé személyek
tamogatasanak es ellatasanak
kialakitasaban mindazon orszagok
szamara, amelyek ratifikaltak az

Egyezményt. Az IPWSO teljes mértékben
azonosul ezekkel az alapelvekkel.



1.2.3 Amint e jelentés is hangsulyozza, a
Prader—Willi-szindréomaval  (PWS)  él§
személyek Osszetett egészségugyi és
tamogatasi szlkségletekkel rendelkeznek,

amelyek kielégitése megfeleld
egészségugyi ellatashoz  és  magas
szinvonalu, szakmailag  megalapozott

tamogatashoz valo hozzaférést igényel.

A magas er6forrasokkal rendelkezé
orszagokban az egészsegugyi
szolgaltatasokhoz valo hozzaférés
rendszerint térittsmentesen,
jovedelemvizsgalathoz  kotoétten,  vagy
egészseégbiztositasi fedezet révéen

biztositott. A PWS-ben érintett személyek
és csaladjaik szamara nyujtott tamogatas
és ellatas ezekben az orszagokban
altalaban allami finanszirozasbol és/vagy a
maganszektorbol szarmazik.

Ezzel szemben szamos mas orszagban a
ritka betegségekre specializalédott

ellatérendszerek még rendkivl
korlatozottak, és gyakran hianyoznak a
szlkséges  egeészségugyi  szaktudas,
valamint a  genetikai  diagnosztikai
lehet6ségek.

A civil szféra szervezetei — példaul a ritka
betegségekkel foglalkoz6 alapitvanyok és
a nemzeti PWS-egyesluletek -
kulcsszerepet toltenek be a ritka
betegségekhez kapcsolodo
informacidszolgaltatasban,
érdekképviseletben és tamogatasban.
Ezek a kuldnbségek — orszagokon belll és
azok kozott egyarant — jelentés hatast
gyakorolnak arra, hogy a PWS-ben él6
személyek és csaladjaik szamara milyen
tipusu és szinvonalu szolgaltatasok
érheték el.
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1.24 Az IPWSO tamogatia az
Egészségugyi Vilagszervezet (WHO) altal
elinditott Egyetemes Egészségugyi
Lefedettség (Universal Health Coverage,
UHC) kezdeményezést, amely a mindenki
szamara elérhet6 és  medfizethetd
egeészsegugyi ellatast tazte ki célul —
beleértve azokat is, akik ritka betegséggel,
példaul PWS-sel szlletnek.

Ez a megkdzelités tulmutat a fizikai
egeészsegugyi szukségletek kielégitésén,
€és magaban foglalla a komplex
viselkedéses és mentalis egészségi
szUkségletekhez igazodod
szolgaltatasokhoz valo egyenlé
hozzaférést is, biztositva, hogy szakértéi
tamogatas alljon rendelkezésre a csaladok
és gondozék szamara, amikor arra
szUkség van.

A nemzetkozi, regionalis és nemzeti
jogszabalyok és egyezmények (lasd 1.2.2)
egyarant hangsulyozzak a
fogyatékossaggal él6 személyek emberi
jogainak  védelmét, és tiltjak a
fogyatékossagon alapulé diszkriminaciot. E
dokumentumok elismerik tovabba annak
szUkségességét és fontossagat, hogy a
fogyatékossaggal él6 gyermekek szamara
az  oktatasi intézményekben  kilon
tamogatast és fejlesztést biztositsanak,
valamint segitséget nyujtsanak a
csaladoknak, és olyan tamogat6
szolgaltatasokat fejlesszenek, amelyek
el6segitik az onallo, felnbtt élet kialakitasat.
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1.2.5 A Prader—Willi-szindromaval (PWS)
elé személyek rendkivul sajatos mentalis
egeszséqi es viselkedésbeli

szlUkségletekkel rendelkeznek. A
szindromahoz kapcsoldédo egyes
viselkedésformak etikai es jogi
szempontbdl Osszetett helyzeteket

idézhetnek eld, kuldndsen akkor, amikor
az ‘érintettek felnéttkorban  nagyobb
onallésagot nyernek.

Példaul egy felnétt PWS-sel él6 személy

donthet Ugy, hogy oOnalldan kivan
rendelkezni az étkezésérdl vagy
pénzugyeirdl, és ,valasztasa” szerint

korlatozas nélkuli hozzaférést szeretne az
etelekhez. Ennek azonban
kovetkezményeként életveszélyes meértéki
elhizas alakulhat ki. Amennyiben bizonyos
viselkedésformak komoly egészségi vagy

testi kockazatot jelentenek, az
egészsegugyi vagy szocialis
szolgaltatasok beavatkozasa valhat

szukségessé. llyen helyzetekben gyakran
kalonbdz6  alapvetd  jogok  kerllnek
konfliktusba, példaul a maganélethez és
onrendelkezéshez vald jog — mint a
felnbttkori dontési autonomia kifejez6dése
— szemben allhat az élethez valé joggal,
kulonosen akkor, ha a korlatlan ételhez
valo hozzaférés életveszélyes elhizashoz
vezet.

Az, hogy e potencidlisan Utkd6z6 jogok
miként egyensulyozhatdk, szamos etikai,
jogi és gyakorlati kérdést vet fel, beleértve
azt is, hogy mit varhatnak el a PWS-sel él6
személyek és csaladjaik az egészségugyi
és szocidlis ellatorendszerektél ilyen
helyzetekben (lasd Murray és mtsai, 2021
— jogesetek elemzése PWS-ben érintett
személyek vonatkozasaban).

%3 1. rész: Bevezetés

1.3.0 A jelentés célja

1.3.1 A Prader—Willi-szindromaval (PWS)
most ismerkedd csaladok és klinikusok
szamara az egyik legnagyobb kihivast az
jelenti, hogy nem all rendelkezésre
egységes, elfogadott szakmai iranyelv
vagy bevalt gyakorlat a PWS-re jellemz6
neuropszichiatriai fenotipus részét képezé
kilénb6z6 klinikai allapotok felismerésére,
megel6zésére és kezelésére. A helyzetet

tovabb bonyolitia, hogy a PWS-hez
kapcsolédd viselkedéses és mentalis
egeészséqi problémak leirasa €s
ertelmezése jelentds eltéréseket mutat

mind az egyes szakmai teruletek, mind a
vilag kulonb6z6 régidi kozott, kulondsen a

hasznalt terminolégia és a kezelési
megkozelitések tekintetében.
Bar egyszerd, minden helyzetre

alkalmazhatdé megoldasok ritkan léteznek,
az ismeretek bdvulésével és a kutatasi

eredmények gyarapodasaval egyre
vilagosabb, hogy ahol megfeleld
szakértelem rendelkezésre all, a
tajékoztatason alapulo, célzott
beavatkozasok jelentds meértékben

javithatjagk a PWS-sel él6 személyek és
csaladjaik életmindségét.

Ez a jelentés tudomanyos bizonyitékokra,
klinikai szakért6i tapasztalatokra, valamint
az érintett csaladok, professzionalis
gondozok és PWS-sel él6 személyek
tapasztalataira tamaszkodva azonositja
azokat a kulcsfontossagu tényezéket,
amelyek bizonyitottan hozzajarulnak a jo
életmin6ség és a mentalis egészség
fenntartasahoz a PWS-sel él6 gyermekek
és felnéttek esetében.
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A PWS-sel él6 személyek és csaladjaik szamara
alapvet6 fontossagu, hogy hozzaférjenek a
szakmailag megalapozott, tajékoztatason alapuld
egészségugyi és szocialis tamogatashoz, flggetlendl
anyagi helyzetukt6l vagy lakéhelyUktol. Az ilyen
tamogatasnak figyelembe kell vennie a PWS-re
jellemzd Osszetett és sajatos szUkségleteket, és
magaban kell foglalnia a viselkedéses és mentalis
egészségi ellatas, valamint a fizikai egészségugyi
szakértelem elérhetfségét is.

A PWS-sel él6 gyermekek és felnbttek tamogatasa
megkoveteli az egyéni jogok kozotti egyensuly
meg6brzeését. Lényeges, hogy a Prader—Willi-
szindromaval (PWS) él6é személyek megismerjék és
megértsék a szindroma sajatossagait és mikodeéseét,
mikozben biztositani kell, hogy a szakmailag
megalapozott, tajékoztatason alapulé tamogatas
minden érintett fél kozos egyetértésével és
beleegyezésével valosuljon meg.

Az IPWSO Mentalis Egészségligyi Halézat (IMEH)

Az IPWSO olyan szul6ket, klinikusokat, viselkedéskutatokat és
szakmai gondozokat fogott Ossze, akik kozos célja, hogy
atlathatobba tegyék ezt a rendkivul Osszetett teruletet,

meghatarozzak a legfontosabb problémakoroket, osszefoglaljak a
jelenlegi tudasallapotot, és szakmailag megalapozott, bevalt
gyakorlatokat dolgozzanak ki a tamogatas és kezelés optimalis
formaira vonatkozoan.
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140 A
folyamata

jelentés elkészitésének

1.41 E jelentést az IPWSO Mentalis
Egészségugyi Halbézatanak nemzetkozi
tagsaga készitette, és annak tervezetét
2022  juliusaban, az irorszagban,
Limerickben  megrendezett  kilonleges
mentalis egészségugyi workshopon
vitattak meg.

A halézaton keresztil a PWS-sel él6
személyeket is tajékoztattak a
kezdeményezésrél, és felkérték bket, hogy
osszak meg tapasztalataikat es
élményeiket — ezek a jelentésben idézetek
formajaban jelennek meg.

A 2022-es limericki IPWSO Nemzetkozi
Konferencian szintén felkérték a felnétt
PWS-sel él§ résztvevOk egy csoportjat,
hogy osszak meg mentalis egészségukkel
kapcsolatos tapasztalataikat €s
nehézségeiket. E talalkozé a Prader—Willi
Syndrome Association of Ireland (PWSAI)
részéer6l Gary Brennan tamogatasaval
valésult meg, és a Mentalis Egészségugyi
Halozat képviseletében Tony Holland vett
részt rajta. Az 6 hozzajarulasukkal a
workshop soran elhangzott megjegyzések
és személyes beszamoldk bekerultek a
jelentésbe.

A jelentés végleges valtozatat a Halozat
tagjai és az IPWSO kuratériuma koézdsen
hagytak jéva.

1.4.2 A jelentés 5. részében szerepl6
k6zdsen kidolgozott, bevalt gyakorlatokra
vonatkozé szakmai iranymutatasok
kialakitasa iterativ folyamatban tortént,
amelynek soran virtualis workshopokat
szerveztek az alabb felsorolt 6
tématertletek mentén. Az eltérd id6zonak
figyelembevételével ugyanazon témak
megvitatasara reggeli és esti Uléseket
tartottak (Egyesiult Kiralysag-i id6 szerint),
hogy a Mentalis Egészségugyi Halozat
minden tagja lehet6séget kapjon a
részvéetelre.

Szamos témakorhoz aktudlis, korabbi
szakirodalmi attekintések mar
rendelkezésre alltak. A halozat egyik tagja,
Joyce Whittington, 2018 6ta negyedévente
Osszedllita az IPWSO megbizasabol a
PWS-sel kapcsolatos tudomanyos
kozlemények listajat, amelyek elérhetbk az
IPWSO hivatalos honlapjan: Szukség
esetén  kiegészit6, célzott  irodalmi
attekintéseket is készitettek.

Minden egyes workshop utan dsszefoglald
készllt a megbeszélésekrdl, amelyet
megosztottak a halézat tagjaival, és ez
képezte a tovabbi egyeztetések és
szakmai finomitasok alapjat.

A Prader-Willi-szindroma
hattere

1.5.0 A PWS o6sszefoglalé attekintése

1.5.1 Ebben a fejezetben — azok szamara,
akik kevésbé ismerik a Prader—Willi-

szindromat (PWS) - d&sszefoglaljuk a
szluletéskor és a késdbbi életkorban
megjelené  diagnosztikus  jellemzdket,

attekintést adunk a szindrdma genetikai
alapjairdl, valamint bemutatjuk azokat az
alapvet6 informacidkat, amelyek a jelentés
tovabbi részeinek megeértéséhez
elengedhetetlenek.

A PWS genetikai hatterének és fobb
diagnosztikus jellemz8inek részletesebb
ismertetése a flggelékben hivatkozott
szakirodalomban talalhaté. A PWS
kUlonb6z6 aspektusairol részletes
informacio elérheté az IPWSO hivatalos
weboldaldn, valamint szamos nemzeti
PWS-szervezet honlapjan.

%3 1. Rész: A Prader—Willi-szindroma hattere

27


https://ipwso.org/information-for-medical-professionals/research-papers/
https://ipwso.org/information-for-medical-professionals/research-papers/
https://ipwso.org/information-for-medical-professionals/research-papers/
https://ipwso.org/information-for-medical-professionals/research-papers/
http://www.ipwso.org/
http://www.ipwso.org/

A PWS-sel kapcsolatos ismereteink
jelentés mértékben boviltek, midta a
szindroma klinikai  jellemzéit  el6szor
Prader, Labhart és Willi leirtdk 1956-ban.
Az 1. abra a PWS megértésében elért
kulcsfontossagu tudomanyos
felfedezéseket és mérfoldkdveket mutatja
be, kulonos tekintettel a mentalis
egészségre €s a problémas
viselkedésformak megértésére.

A korai és pontos diagnodzis kiemelt
jelentéségére tekintettel az |IPWSO
tamogatia _a téritésmentes genetikai
vizsgalatokat ,amelyekhez a mintak postai
uton juttathatok el a Baschirotto Institute
for Rare Disorders (BIRD) részére azon
csaladok szamara, akik szamara a
vizsgalat anyagi okokbdl nem elérhet6,
vagy orszagukban nem hozzaférhetd.

DEVELOPMENTS IN OUR UNDERSTANDING OF PWS

1857 d Likely first documentation of of what will later be named Prader-Willi syndome (PWS) appears in

On Some of the Mental Affections of Childhood and Youth by John Langdon Down.

1950 o PWS first described by Prader, Labhart and Willi.

1981 d Deletion on chromosome 15 at q11-13 first reported.

1984 4o First use of Growth Hormone Treatment (GHT) in PWS.

1989 o Nicholls et al. UPD and genomic imprinting in PWS. Maternal uniparental disomy (mUPD) described.

1990-2003 4 The Human Genome Project (HGP).

1991 { 1stinternational Prader-Willi syndrome conference is held in the Netherlands. Prader speaks at the

conference.
IPWSO is formed.

1993 4 David J. Clarke's "Prader-Willi syndrome and psychoses" published.

Consensus diagnostic criteria.

1995 4 Holland et al. "sandwich study". Hyperphagia due to faulty satiety.

1999 4 Kojima and Kangawa et al. Ghrelin first isolated and identified.

2000 4 GHT to treat children with PWS approved by the FDA.

2001 4 GHT to treat children with PWS approved by the European Medicines Agency.

Whittington et al. @
2002 4 Boer et al. Psychosis in UPD.

2003 4 Vogels et al.®
Smith et al. @

2007-8 4 Soni et al. Detailed description of mental illness in genetic subtypes of PWS.

2008 4 Sahoo et al.

2009 {4 de Smith et al.
Kanber et al.

2009-11 4 Woodcock et al. Deficit in executive function, task switching leads to inflexibility and associated

emotional outbursts.

2010 { Diene etal. @
Duker et al.

2014 4 Buiting et al.

agree on 1:22000-25000 births.

@ Four estimates of birth incidence rate

SNORD116 is the single PWS gene.

2016 4 Kuppens et al. normal regulation of ghrelin axis by food intake in PWS.

2019 4 Dykens and Roof et al. Profiles and trajectories of impaired social cognition in PWS.

2022 4 Miller et al. another ghrelin inhibitor has no effect on food intake and BMI in PWS.

2025 4 Report of the IPWSO Mental Health Network.

A PWS kutatasanak kiemelt tudomanyos meérféldkévei idérendben
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Amint az 1. abra is szemlélteti, az
1990-es évektdl kezdédben a Prader—Willi-
szindromat (PWS) egy 0sszetett, genetikai
eredetl neurofejl6dési rendellenességként
ismerik el. A szindrobma oka, hogy hianyzik
egy vagy tobb gén expresszidja a 15-0s
kromoszoma 15911-13 régidjaban
talalhaté szakaszon (Driscoll és mtsai,
2024). Ezek a gének abban kulonbdznek
az emberi genom tobbi részétdl, hogy csak
az apai eredetl allélok fejez6dnek ki, mig
az anyai példanyok imprintaltak”, azaz
nem expresszalodnak. A PWS akkor alakul
ki, amikor a fogantataskor az apai eredet,
normalisan aktiv gének hianyoznak, vagy
jelen vannak, de nem expresszalodnak.

Ez harom f6 genetikai mechanizmus
kovetkezményeként fordulhat el6:

. Delécié: amikor az apai eredetli 15-0s

kromoszoman egy kis szakasz hianyzik

a 15q11-13 régidban, amelynek
meérete eltérd lehet;

. Anyai uniparentalis diszémia
(mUPD): amikor mindkét 15-0s

kromoszoma anyai eredetld, az apai
példany pedig hianyzik;

. Imprinting kézpont hibaja (ICD):
amely esetében az imprinting kdzpont
muakodési zavara miatt a
génexpresszids mintazat az mUPD-
hez hasonléan alakul ki, igy PWS-t
eredményez.

A PWS két leggyakoribb oka, a
delécié és az mUPD, mar a fogantatas
pillanatatol jelen van. Ezeket ,de novo”
esemeényeknek nevezzuk, mivel
véletlenszerlien kovetkeznek be az adott
embridban, és nem 6roklédnek a szuldktél.
Sem az apai kromoszéman bekovetkezd
deléci6, sem az anyai uniparentalis
diszOmia nem talalhat6 meg a szul6k
genetikai allomanyaban. A ritka imprinting
kézpont hibaja (ICD) azonban 6rékolhetd
genetikai eltérés.

Fontos hangsulyozni, hogy egy
PWS-sel szuletett gyermek
esetében senki sem hibas. A
szul6kben a diagnozis utan gyakran
megjelenhet szorongas, illetve az a
téves érzeés, hogy 6k vagy
partneruk felel6sek gyermekuk
allapotaért. El6fordulhat, hogy a
PWS-sel él6 személy is hibaztatja
szlleit a szindrdbma miatt. Ezek a
megalapozatlan, irracionalis
hiedelmek komoly pszicholdgiai
megterhelést jelenthetnek. Ha
tartosan fennallnak, pszicholdgiai
tamogatas és/vagy genetikai
tanacsadas igénybevétele
szukséges.

A diagnozist kovetben a szul6k
megfeleld tajékoztatasa és
tamogatasa kulcsfontossagu annak
érdekében, hogy megertsek
gyermekuk nehézségeinek okait, és
ezaltal a lehet6 legjobb gondozast
és tamogatast biztosithassak
szamara. Ebben az id6szakban a
nemzeti PWS-egyesluletek és az
IPWSO kulonosen fontos
informacids és tamogato
er6forrasként szolgalnak.
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2. abra

1.5.5 Noha a Prader-Willi-szindréma
(PWS) két f6 genetikai altipusa — a
deléciés és az uniparentalis diszomia
(UPD) tipus — alapveté jellemzdikben
megegyeznek, a  kozottik  fennalld
genetikai  kilonbségek, valamint a
kulonboz6 meéretl kromoszémadeléciokat
hordoz6 személyek kozotti  eltérések
részben magyarazhatjdk a PWS-ben
megfigyelhetd fenotipusos variabilitast. A
PWS kialakulasaban kozponti szerepet
jatsz6 apai eredetil génklaszter, a
SNORD116, amely kis nukleolaris RNS-
eket (snoRNS) kédol, a szindroma
kulcsgénjeként azonositottak. Ennek a
génnek a hianyzé expresszioja
valészinlleg a PWS elsédleges
molekularis oka. (Duker és mitsai, 2010;
Sahoo és mtsai, 2008).

(A 2. abra szemlélteti a PWS genetikai
felépitését, valamint a 15911-13 régiéban
elhelyezkedd imprintalt és nem imprintalt
géneket.)

A PWS-ben tovabba hianyzik a 15911-13
régioban talalhaté, anyai agon imprintalt
gének expresszidja is, ideértve a MKRN3,
MAGEL2, Necdin (NDN), PWSRN1 és
PWSRN2, a SNURF-SNRPN génkomplex,
valamint a SNORD115 géneket.

A PWS mUPD-tipusaban az apai imprintalt
UBE3A gén expresszidja mintegy 50%-kal
magasabb, mint a delécids formaban. Az,
hogy ezek a génexpresszios eltérések
milyen meértékben befolyasoljak a
fenotipusos megjelenést, tovabbra is
tudomanyos vita targya.

A deléciés PWS esetében a nem imprintalt
gének — NIPA1, NIPA2, CYFIP1 és GCP5
— expresszidja csokkent az ugynevezett 1-
es tipusu deléciéban (a 15. kromoszéma 1-
es és 3-as toréspontja kozotti delécid)

érintett személyekben, mivel ezek a gének
a 1-es és 2-es toréspont Kkozott
helyezkednek el. A 3-as toréspont

proximalis részén harom, GABA-receptor
alegységet kdédolo gén talalhato, amelyek
az agyban biallél moédon expresszalédnak,
azaz nem imprintaltak. Ugyanakkor
jelentés  allélkifejez6dési  torzulasokat
figyeltek meg ezen gének esetében
autizmusban és Rett-szindrémaban érintett
személyek agyaban, ami arra utal, hogy
ezekben a koérképekben gyakori az
epigenetikai szabalyozas zavara (Hogart
és mtsai, 2007).

Tekintettel arra, hogy a GABA az agy f6
gatlé neurotranszmittere, ez a megfigyelés
jelentés lehet a PWS-ben el6forduld
mentalis zavarok patofiziologiai
mechanizmusainak megeértése
szempontjabal.

PRADER-WILLI REGION OF CHROMOSOME 15
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A 159g11.2—g13.3 kromoszémaregié genetikai és génexpresszidés térképének Osszefoglalasa
Driscoll és mtsai: PWS GeneReview (2024, 7. oldal) alapjan
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1.5.6 Az a bioldgiai folyamat, amelynek
soran egyes gének meghatarozott
példanyai (alléljai) imprintalodnak,
epigenetika néven ismert. Ez a
mechanizmus alapvet6 fontossagu a
Prader—Willi-szindrébma (PWS) genetikai
eredetének megértésében (lasd még
Eggerman és mtsai, 2021 — részletes
attekintés az epigenetikardl). Az
epigenetikai modosulasok szerepét és
azok hatasat a PWS-ben él6 személyek
fenotipusos megjelenésére a jelentés 4.
részében targyaljuk részletesebben.

Osszefoglalas:

a) Anyai imprinting a 15q11-13
I6kuszon: A 15q11-13 régidban talalhaté
meghatarozott gének (lasd a 3. abrat)
epigenetikai folyamatok eredményeként
imprintdlodnak. Amennyiben az apai
eredetd génpéldanyok a fentebb
ismertetett okok miatt  hianyoznak,
megjelenik a Prader—Willi-szindromara
(PWS) jellemz6 korai fenotipus, amely
minden genetikai altipusban egységesen
megfigyelhetd.

ag 1. Rész: A Prader—Willi-szindroma hattere

b) Osszefiiggés a korai és a késébbi
PWS-fenotipus kozott: A korai PWS-
fenotipus és a késdbbi megjelenésl
tinetek, kulonésen a hiperfagia, kozotti
pontos kapcsolat tovabbra sem teljesen
tisztazott. Egy lehetséges mechanizmus,
hogy a hipotalamusz  taplalkozas-
szabalyozasaban részt vev6 gének
epigenetikai moddosulasa a jdllakottsagi
mechanizmusok  m(kddési  zavarahoz
vezethet.

c) Nemspecifikus epigenetikai hatasok
és genotipus-variacié: A 15911-13
régioban elhelyezked6 egyéb imprintalt
gének nemi eredettél figgd epigenetikai
modosulasai — attél fuiggben, hogy az adott
gén apai vagy anyai agon Ooroklédik —
hozzajarulhatnak a PWS-fenotipus tagabb
spektrumanak kialakulasahoz, példaul a
borpiszkalasra valé hajlamhoz, vagy
magyarazatot adhatnak a genetikai
kildnbségekhez (delécié mérete, delécio
vs. mUPD vs. ICD) kapcsol6dé fenotipusos
eltérésekre.

d) A kornyezeti tényez6k hatasa az
epigenetikai valtozasokra: Az
epigenetikai modosulasok magyarazatot
adhatnak arra, hogy a gyermekkorban
fennalld pozitiv és negativ kornyezeti
hatasok miként befolyasoljak a késdbbi
fejlodést. Példaul a korai hipotodnia,
valamint az ezzel egyutt jar6 csokkent
szenzomotoros ingerlés és a korlatozott

szocialis interakciok epigenetikai
valtozasokat idézhetnek el az
idegrendszeri  halézatokban, amelyek
kulcsszerepet jatszanak a normalis

motoros fejlédés és a szocialis készségek
kialakulasaban.
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1.6.0 A PWS-fenotipusok és azok hatasa a
testi egészségre

1.6.1 1993-ban Holm és mtsai. meghataroztak
a f6, kisebb és tamogaté diagnosztikai
kritériumokat, amelyek mindmaig a Prader—
Willi-szindroma (PWS) klinikai fenotipusanak
alapvet6 jellemzdinek tekinthetok. A PWS-re
jellemzd els6édleges fenotipusok az alabbi
csoportokba sorolhatok:

a) Ujsziilottkori fenotipus:

Az els6 fenotipus, amely mar meéhen belul
jelen van, de leginkabb szlletéskor valik
nyilvanvaléva, az alabbi jellemzbkkel irhato le:

. kifejezett hipotonia (,petyhudt” testtartas),

« az ujszulottek szuletési sulya rendszerint
alacsony vagy az atlagos tartomany also
hataran van,

. a gyarapodas elmaradasa gyakori,

. a kulsd nemi szervek fejletlenek — fiuknal
gyakori a rejtett here (cryptorchismus),
lanyoknal a kisajkak hypoplasiaja
figyelheté meg,

. a gyenge szopasi reflex miatt az Ujszulott
gyakran kiegészit6 vagy szondataplalast
igényel.

b) Kora gyermekkori fenotipus:
A korai gyermekkorban kialakul6 fenotipus a
kovetkezd jellemzdket foglalja magaban:

. altalanos fejlédési késés, a
mozgasfejl6dés, majd késébb a kognitiv
és tanulasi képességek elsajatitasanak
késedelme,

. novekedési elmaradas, amely ndvekedési
hormonpdétlassal (GHT) részben
megel6zhetd vagy mérsékelhetd,

. a hipotalamusz eredet(i nemi hormonhiany
miatt késleltetett vagy hianyos pubertas és
szexualis fejl6dés,

. az étkezési viselkedés atalakulasa — a
korai étvagytalansagot és taplalasi
nehézségeket fokozatosan tulzott evési
késztetés (hiperfagia) valtja fel (ennek
részletesebb ismertetése a jelentés
késbbbi részében talalhatd),

. valamint a viselkedésproblémak és
mentalis zavarok kialakulasanak
jelentésen fokozott kockazata.

Ebben az életszakaszban, ha az ételhez
valo6 hozzaférés nincs  megfeleléen
szabalyozva, sulyos, akar életveszélyes
foka elhizas is kialakulhat. Megfeleld
korlatozasok  hianyaban a  gyermek
energiafelvétele jelentésen meghaladja a
novekedéshez és fenntarté anyagcseréhez
szUkséges energiaszukségletet (lasd az
IPWSO iranyelveit).

A hipofagiardl hiperfagiara valé atmenet
idészaka  kulonosen  kritikus,  ezért
kiemelten fontos az életveszélyes elhizas
kockazatanak felismerése és az id6ben
megkezdett megel6z6 beavatkozas.

c) ASerdiil6kori és felnéttkori fenotipus:
ISerdilékorban és felnéttkorban a PWS-
sel él6 személyek tovabbra is jelentés
egeszsegugyi és pszichologiai
kockazatoknak vannak kitéve:

. ‘Ezek k6zé tartozik a sulyos, akar
életveszélyes elhizas, amely gyakran a
megnovekedett onallésag és az
ellendrzés nélkuli ételhez valo
hozzaférés kdvetkezménye.

. ‘Tovabba el6fordulhat a viselkedéses
nehézségek és mentalis egészseéqi
problémak fokozédasa, beleértve a
hangulatzavarokat is.

. -Afizikai egészségugyi kockazatok
szintén szamottevék, kulondésen
jelentés tulsuly esetén, illetve akkor, ha
mas tarsbetegségek — példaul diabetes
mellitus, hypogonadismus,
hypothyreosis vagy osteoporosis —
kezeletlenul maradnak.

A PWS mélyebb megértése, az elhizas
megel&zését szolgalo stratégiak
alkalmazasa, valamint a viselkedés- és
hangulatzavarokat el6idéz6  tényez6k
felismerése kulcsfontossagu a pozitiv
életut és  életminéség  fenntartasa
szempontjabol. Ezekkel a kérdésekkel a
jelentés tovabbi fejezetei részletesen
foglalkoznak.
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1.6.2 A diagnosztikai kritériumok
els6dlegesen a PWS-re jellemzd testi
jellemzék, korlatozottsagok és funkcionalis
eltérések azonositasara dsszpontositanak,
amelyeket a kutatasok és a klinikai
tapasztalatok egyértelmien a szindroma
meghatarozé  indikatorainak  tartanak.
Mindemellett a PWS-sel él6 személyeknek
szamos er@sséguk is van, ezért a modern
szemléletl értékelés egyre inkabb arra
torekszik, hogy ezeket a pozitiv
képességeket feltarja és fejlessze,
elésegitve az érintett személy onallésagat
és életmindségének javulasat.

Bar a szuletéskori fenotipus egyénenként
eltérhet, azokban az esetekben, ahol korai
diagnozis és id6ben megkezdett
beavatkozas torténik, a gyermekkorban és
felnéttkorban  megfigyelheté  fenotipus
lényegesen kedvezdbb  képet mutat.
Példaul a sulyos elhizas ritkabban fordul
el6, ha a gyermek élelmiszer-hozzaférése
kontrollalt, és ha a csalad megérti az
ételkezelés szukségességét és szabalyait.

Hasonloképpen, azok a gyermekek,
akiknél koran megkezdik a novekedési
hormonpotld kezelést, varhatéan elérik a
genetikai célmagassagukhoz kozeli
testmagassagot, kevésbé jellemzbek rajuk
a szindrobmara tipikus arcjegyek, és
testaranyuk is normalizalodik, feltéve, hogy
nem alakul ki elhizas. Ezenkivil a korai,
tajékoztatason alapuld és kovetkezetes
szUl6i tamogatas pozitivan befolyasolhatja
a PWS-sel él6 gyermekek fejlédési
menetét és a fejlédési meérfoldkovek
elérését.

Ujabb kutatasok azt is kimutattak, hogy a
tarsas-kognitiv képességek célzott
fejlesztése a 6-9 éves PWS-sel él6
gyermekek korai intervencidja soran
kedvez6 fejlédési hatasokat
eredményezhet (Dimitropoulos és mtsai,
2024). Mindezek kovetkeztében a PWS
fenotipusos megjelenése jelentés egyéni,
valamint orszagonkénti és  kulturalis
kulonbségeket mutathat.

1.6.3 A korai gyermekkorbdl a késdbbi
fenotipusba valo atmenet j6I szemlélteti,
hogy a PWS-t meghataroz6 genetikai
hattér, amely mar a fogantatas pillanatatol
jelen van, nemcsak a magzati fejlédésre,
hanem a gyermekkor és a felnéttkor teljes

fejlédési ivére is meghatarozd hatast
gyakorol. A gondozasi és nevelési
kornyezet  szintén  korai  életkorban

befolyasolja a fejlédési kimeneteleket, és
jelentés hatassal lehet a késdbbi fejlédési
mérfoldkdvek elérésére.

Példaul a PWS-sel szlletett csecsemdék
hipotonigja miatt az ujszulott nem képes
aktivan mozgatni végtagjait, mint az
egészséges fejlédésli gyermekek, ami
tovabb késlelteti a motoros fejl6dést.

Hasonléképpen, a PWS-sel élé
csecsemoOnek nehézséget okozhat a
biztonsagos  kotédés  kialakitasa az
édesanyaval, az édesapaval vagy mas
kiemelten fontos gondozé felnéttekkel —
nem a szulék hibajabdl. Feltételezhet6,
hogy ezek a korai kotédési nehézségek a
késbbbi szocialis és érzelmi fejl6désre is
hatast gyakorolhatnak, még akkor is, ha a
szUl6k és a gondozdk erbs kotédési és
nevelési képességekkel rendelkeznek.

1.6.4 Sethuntsa (2018) felvetette, hogy a
PWS-sel elé gyermekek altal
csecsemokortdl tapasztalt fiziologiai
nehézségek 0Osszefugghetnek a késobbi
viselkedéses problémakkal, kulonésen az
érzelemszabalyozas zavaraival.

Ez az dsszefliggés Calkins, Perry és Dollar
(2016) gyermekfejlédési  elméleteinek
fényében is értelmezhetd. E kutatdk szerint
a csecsemokor els6 két éve a fizikai,
pszichologiai és szocidlis kompetenciak
intenziv fejl6édésének idészaka, amelynek
kozéppontjaban az onszabalyozas
képességének kialakulasa all — azaz az
erzelmek es viselkedés tudatos
kontrolljanak elsajatitasa annak
erdekében, hogy a gyermek hatékonyan
alkalmazkodjon a kulonféle kornyezeti
elvarasokhoz.
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Ez a szabalyozasi képesség mar a
perinatalis id6északban megjelenik (példaul
a szopas, fejforditas, targyak elérése és
tapintasa, tekintet elforditasa, énnyugtatas
formajaban), és a korai gyermekkor soran
fokozatosan fejlédik tovabb. E korai
motoros tevékenységek és szocialis
interakcidk segitik a csecsemdét abban,
hogy  0dsszekapcsolja sajat  izgalmi
allapotat, viselkedését és a kornyezet
reakcioit, ami alapvetd a
viselkedésszabalyozas és a figyelmi
kontroll fejl6édése szempontjabdl (Calkins
és mtsai, 2016).

A PWS-sel él6 gyermekek szamara ez a
képesség kulondsen nehezen alakithato ki,
részben a hipotonia miatt.

1.7.0 A PWS-hez tarsulé6 szomatikus
betegségek

1.71 A Prader-Willi-szindroma (PWS)
fokozott  kockazatot jelent szamos
specifikus testi betegség kialakulasara,
amelyek — a lentiekben részletezett okok
miatt — gyakran rejtve maradnak, igy nem
kerUlnek  id6ben  felismerésre  vagy
kezelésre (Pellikaan és mtsai, 2020).

Ezek a testi szovédmények az élet soran
megnovekedett halalozasi arannyal s
Osszefuggésbe hozhatdk (lasd Bellis és
mtsai, 2021, szisztematikus attekintés). A
morbiditas és mortalitdas emelkedése
els6sorban a hiperfagiaval, a sulyos
elhizas kialakulasaval, valamint az étel
félrenyelése (fulladas) és/vagy aspiracios

esemeények kovetkeztében kialakuld
légzbszervi komplikaciokkal
magyarazhato.

A 2-es tipusu diabetes mellitus és az
obstruktiv alvasi apnoe gyakori, de
centralis alvasi apnoe is el6fordulhat;
mindketté szorosan 6sszefligg az elhizas
meértékével. A kezeletlen hormonhiany —
példaul novekedési hormon-, nemi
hormon- vagy pajzsmirigyhormon-hiany —
korai Oregedéshez, izomgyengeséghez és
csontritkulashoz (osteoporosis) vezethet.

A fizikai egészség megbrzése, valamint

annak ismerete, hogy az életet
veszélyeztetd betegségek milyen
formaban jelentkezhetnek, a magas

szinvonalu ellatas alapvetd pillére.

Bar a PWS o©Onmagaban ezekkel a
kockazatokkal jar, a problémak —
kildonésen az elhizas sulyossaga -
nagymértékben  fliggnek a  nyujtott

tamogatas szintjétél és attal,
hatékony az étkezési
szabalyozasa.

mennyire
kornyezet

F6bb megfontolasok:

. Hiperfagia és az ebbdl ereddé
elhizas: a PWS-re jellemz6 fokozott
étvagy és taplalékfelvétel
kovetkeztében kialakuld elhizas noveli
a fizikai betegségek el6fordulasat és a
halalozas kockazatat.

. Dysphagia és légzészervi
kockazatok: a nyelési nehézség
(dysphagia) — amelyet gyakran tul
gyors vagy nagy mennyiség( étkezés,
illetve nyel6csb-hipotonia okoz —
fulladashoz és aspiraciohoz vezethet,
ami sulyos légzési szovodményeket
idézhet el6.

. Elhizassal 6sszefiigg6
szovédmeények: ilyen példaul az
alvasi apnoe, amely negativan
befolyasolhatja a mentalis egészséget,
valamint az elhizas okozta
mozgaskorlatozottsag, amely tovabb
rontja a fizikai allapotot és az
életmindséget.
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F6ébb megfontolasok

. A testi betegségek viselkedésre
gyakorolt hatasa: a fizikai egészségi
problémak fokozhatjak a viselkedési
nehézségek gyakorisagat és
sulyossagat, vagy uj, nem kivant
viselkedésformak megjelenéséhez
vezethetnek. Példaul a sulyos
szekrekedés negativan befolyasolhatja
a hangulatot, illetve fokozhatja a
végbélkaparaszast, amely akar
életveszélyes allapotokat is elbidézhet.

. Viselkedésvaltozasok nyomon
kovetése: a csaladoknak és a
klinikusoknak kiemelten fontos
feladata, hogy ha a meglévé
viselkedésformak sulyossaga vagy
gyakorisaga megvaltozik, illetve uj,
aggodalomra okot adé viselkedések
jelennek meg, azok okait azonositsak,
és megfelel6 beavatkozassal kezeljék.
Ahogyan azt a jelentés 4. és 5. része is
hangsulyozza, a viselkedésbeli
valtozasok hatterében gyakran
kornyezeti tényez6k mddosulasa,
illetve fizikai vagy mentalis betegségek
megjelenése vagy kiujulasa all.
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A testi betegségek gyakran
észrevetlenek maradhatnak, ha azokra
célzottan nem kérdeznek ra, vagy nem
torténik tudatos vizsgalat.

Szamos tényez$ jarulhat hozza a fizikai
betegségek késleltetett vagy atipusos
megjelenéséhez, ami azt eredményezi,
hogy ezek az allapotok sokszor csak
elérehaladott stadiumban kerulnek
felismerésre és diagnosztizalasra. Az
észrevétlen maradt betegségek nemcsak a
PWS-sel él6 személy életminéségét
rontjak, hanem a csaladtagokra is jelentés
terhet ronak, ami viszont tovabb ronthatja
az érintett allapotat és mentalis jollétét.

Az egészséglgyi szakembereknek és a
gondozast, illetve tamogatast nyujto
személyeknek tisztaban kell lenniluk azzal,
hogy a PWS-sel él6 személyek gyakran
nehezen tudjak pontosan kifejezni tineteik
jellegét és sulyossagat. Emellett a
kovetkez6 tényez6k tovabb nehezithetik a
testi betegségek felismerését es
diagnosztizalasat:

. magas fajdalomkiiszob,

« csokkent vagy hianyz6 hanyasi reflex,

. rendellenes testhémeérséklet-

A tulzott ételfogyasztas
kovetkeztében kialakulhat gyomorurulési
zavar (gasztroparézis), amikor a gyomor
nem képes megfeleléen kidrtlni, illetve
el6fordulhat gyomorrepedés
(gasztroruptura) is (Stephenson és mtsai,
2007). A sulyos obstipacié (székrekedés)

szintén gyakori, és a bélizomzat
hipoténiaja, a tulzott taplalékbevitel,
valamint a székelési inger csokkent

felismerése kovetkeztében alakulhat ki.

Ezek az allapotok akut, életveszélyes

korképek, amelyek azonnali  orvosi
beavatkozast igényelnek. Bar a teljes
megel6zés nem minden esetben
lehetséges, a  kockazat jelent6sen

mérsekelhetdé, ha a gondozasban részt
vevok megfeleld ismeretekkel
rendelkeznek, és megel6z6 intézkedéseket
alkalmaznak.

Amennyiben a PWS-sel él6 személy

szabalyozas. mentalis allapota vagy viselkedése

hirtelen megvaltozik, mindig fel kell
vetni a lehetdséget, hogy fizikai ok
allhat a hattérben, illetve meg kell
kllonboztetni, hogy a valtozas
mentalis egészségromlas
kovetkezménye-e.

IA PWS-hez kapcsolodo testi
egészségugyi problémakrol és az
aktualis orvosi riasztasokrol tovabbi
részletes informacio talalhato az
IPWSO hivatalos weboldalan.

Ha a valtozast fajdalomroél sz6l6
panaszok, hanyas, vagy altalanos
rossz kozérzet kiséri, nagy
valoszinliséggel szomatikus eredet all
fenn, ezért haladéktalan orvosi
vizsgalat szukséges (lasd az IPWSO
orvosi figyelmeztetéseit).

www.ipwso.org/pws-information/
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A PWS-sel él6 személy életében
el6forduld kulcsfontossagu életszakaszok
— amint azt a 3. abra is szemlélteti —

gyakran egybeesnek a fejl6dési és
kornyezeti sérulékenység iddszakaival,
amikor a kedvezétlen  kimenetelek

kockazata a legmagasabb.

Ezek az atmeneti peridédusok olyan
eseményeket foglalnak magukban, mint
példaul az iskolakezdés, amikor a
gyermeknek alkalmazkodnia kell az Uj

tanulmanyi  elvarasokhoz, meg Kkell
birkdznia a tarsas kapcsolatok
bonyolultabb rendszerével, és el Kkell
szakadnia az otthon és a szulék nyujtotta
biztonsagtél. Ebben az id6szakban

felszinre kerlUlhetnek azok a kognitiv és
szocialis hianyossagok, amelyek korabban
rejtve maradtak, és ezek tanulasi
nehézségeket, illetve viselkedéses
problémakat idézhetnek el6.

Szamos csalad szamolt be arrol, hogy bar
gyermekuk az altalanos iskolaban jél
boldogult, a kdzépiskolai atmenet gyakran
viselkedésromlas kivalté tényezdje. Ennek
hatterében rendszerint a tipikusan fejl6dé
kortarsak és a PWS-sel él6 gyermek
kozotti novekvd kognitiv  kulonbség all,
amely ebben az életszakaszban valik
igazan szembetldnoveé.

A  korai serdulékor az  altalanos
populaciéban és a PWS-sel éléknél
egyarant  fokozott  kockazatot jelent

hangulatzavarok és sulyos pszichiatriai
betegségek megjelenésére. Ezek a
zavarok gyakran ebben az életkorban
jelentkeznek el6szor, és tovabb ronthatjak
az altalanos muikodést, a viselkedés
stabilitasat és az érzelmi szabalyozast.

A serdulék és fiatal felnbttek esetében a
$zorongasos

er6sodhetnek,
novekszik az ételhez valdé hozzaférés
lehetésége, példaul iskolai vagy kollégiumi

szintén
akkor, ha

tunetek
kulondsen

kornyezetben, ahol a fellgyelet
korlatozottabb. Ezekben az
életatmenetekben a tajékoztatason
alapulo, szakszer( tamogatas
elérhetésége kulcsfontossagu a csaladok
szamara.

A PWS-sel él6 gyermekek és
feln6ttek mentalis egészségugyi
szUkségleteinek megértéséhez
elengedhetetlen figyelembe venni a
fejlédési tényezbk hatasat, valamint
az egyén és életkorulményei kozaotti
kolcsOnhatasokat.

A gyermekfejl6dés, egészsegugy,
szocialis ellatas és oktatas teruletén
dolgoz6 szakemberek
egyuttmUikodése ezekben a kritikus
atmeneti id6szakokban meghatarozo6
szerepet jatszik a PWS-sel él6
személyek és csaladjaik megfeleld
tamogatasaban.
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A PWS-SEL ELO SZEMELY ELETENEK MEGHATAROZO ALLOMASAI

Terkesség

A belsd szervek fejlédése rendszerint normalis, azonban az agyfejlédés eltéréseket mutathat. %;
El6fordulhat polyhydramnion.

A magzati mozgasok csokkentek vagy hianyozhatnak, ami arra utal, hogy a hipoténia mar intrauteri
maodon kialakul. ‘

A magzati névekedés lteme elmaradhat a normalistol. \7”

Szuletes

A szlilés gyakran orvosi segitséget igényel.
A sziiletési suly altalaban a normalérték als6 hataran vagy az alatt van.

Jellemz4d a kifejezett hipotdnia és a gyarapodasi elégtelenség. A szopasi nehézség miatt a

UJ Szaléff‘ es csecsemd kiegészitd vagy szondataplalast igényelhet.
csecsemdkor Ebben az idészakban térténik a genetikai vizsgalat és a PWS diagnozis felallitasa (optimalisan).

&

A fejlédési mérfoldkdvek elérése késedelmet mutat.
Alvasvizsgalat javasolt a lehetséges alvasi apnoe azonositasara.
A ndvekedési hormonp6tlo terapia (GHT) megkezdése mar csecsemdkorban is lehetséges.

A GHT-kezelés ebben az életszakaszban is elindithato.

Ovodai évek Ebben az id6szakban jelentkezik a hiperfagia. /% '

Megjelenhetnek atipikus viselkedésformak, példaul:
« Ismétl6dd kérdések vagy beszédfordulatok
. Borpiszkalas -
. Dihkitorések, amelyek utan a gyermek nehezen nyugszik meg .

Fontos a napi rutin fenntartasa.

A korai fejlesztés, valamint a szocialis készségek tamogatasa kulcsszerepet jatszik.

A taplalék mennyiségének és minéségének kontrollja elengedhetetien.

Javasolt a kezdeti kognitiv felmérés, amely feltarja a gyermek erésségeit, gyengeségeit és az

Korai iskolas  esetleges tanulasi nehézségeket.

evek

Az iskolai kdrnyezetbe vald fokozatos bevezetés kiilonds figyelmet igényel.

Javasolt a légzészavarokkal jaré alvasproblémak vizsgalata, mivel ezek kedvezétlendl
befolyasolhatjak a viselkedést, a figyelmet és a tanulasi teljesitményt.

Fontos a gyermek egyéni kognitiv és tanulasi igényeihez illeszkedd oktatasi kdrnyezet kialakitasa.
Ebben az id6szakban feler6sddhetnek az atipikus viselkedések.

Amennyiben névekedési hormonpotlé kezelés (GHT) nem torténik, a testmagassag jelentésen
elmaradhat a normal populaciéétol.

Megné a kortarsbantalmazas (bullying) veszélye, valamint a barati kapcsolatok kialakitasanak és
fenntartasanak nehézsége.

Ebben az életszakaszban jellemzd a tarsas kapcsolatok kiterjesztése az otthonon kivilre.
Eréstdhet a kulénbdz8ség tudata a kortarsak és testvérek életmédjahoz viszonyitva.

Megjelenik az igény az azonos életlehetéségek és élmények irant, mint amilyenekkel a kortarsak
rendelkeznek.

Kiemelten fontos a tdmogatott tarsas kapcsolatok kialakitasa és fenntartasa.

A pszichotikus epizddok iranti hajlam serdllékorban fokozodhat.

IA gondozdk terhelése és pszichés megterheltsége ebben az idészakban szintén jelentésen
megnodvekedhet.

Fiatal
felndttkor

A tanulmanyok befejezése.

Atmenet a gyermek- és felnéttellatas kozott.

Lakokornyezet-valtas.

A hiperfagia kontrollja ebben az életkorban kulénésen nehézzé valhat.
Sok fiatal feln6tt szamara korlatozott a kortars kapcsolatok kére, ugyanakkor 6romuket
lelik a k6zdsségi tevékenységekben. ‘
SEgyes esetekben mentalis egészségromlas is megjelenhet, bar ez nem mindenkinél
tapasztalhato.

Felndttkor

=

A képességek fejlesztése és tdmogatasa.

Fontos a strukturalt, céltudatos napi tevékenységek biztositasa, amelyek értelmet és ritmust adnak
a mindennapoknak.

A megfeleld foglalkoztatasi forma megtalalasa.

Tamogatd kérnyezet megtalalasa.

Egyes személyeknél elé6fordulhat dnértékelési zavar vagy mentalis egészségromlas, de ez nem
altalanos jellemzd.A szocidlis kapcsolatok gyakran korlatozottak, ugyanakkor sok érintett 6romét leli
a tarsas egyduttlétben.

ld6skor

Megfelel6 és tamogaté kérnyezet.
RRendszeres altalanos egészségugyi szlrések.
Kiemelten fontos a tamogatott tarsas kapcsolatok kialakitasa és fenntartasa.

A PWS-sel él6 személyek életében bekodvetkezd atmeneti életszakaszok és az ezekhez kapcsolédo,
a mentalis egészség romlasara hajlamosito tényezok példai.
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1.7.5 A serdul6korban a masodlagos nemi
jellegek kialakulasahoz elengedhetetlen a
kiegészit6 nemi hormonpotlo kezelés. Ez a

terapia azonban vilagszerte nem
egységesen elérhetd, és még ahol
hozzaférhetd is, nem minden esetben
alkalmazzak rutinszerten, illetve

alkalmazasat gyakran fenntartasok kisérik
(Eiholzer és mtsai, 2021).

A szexualis érzelmek és parkapcsolati
viselkedés megjelenése PWS-ben eddig
nem Kkerult szisztematikus vizsgalat ala,
ugyanakkor egyértelmd, hogy a PWS-sel

él6 serdulék és felndttek képesek
heteroszexualis és homoszexualis
kotédések kialakitasara is. Ezek a

kapcsolatok gyakran érzelmileg intenzivek,
de idétartamuk rovid lehet.

A PWS-sel él6 férfiak és nbék gyakran
szamolnak be arrdl, hogy gyermeket
szeretnének, illetve csaladalapitasra
vagynak. A férfiak altalaban nem
termékenyek, ugyanakkor néhany PWS-
sel él6 nénél el6fordult terhesség (lasd
Poitou és mtsai, 2022 — a felnéttkorba valo
atmenet attekintése; Shaikh és mtsai, 2024
— konszenzuson alapul6é iranyelvek a
gyermekkorra és az atmeneti id6szakra
vonatkozoan).

1.7.6 Amint azt a jelentés késébbi fejezetei
részletesen targyaljak, a PWS-sel él6
személyek életében bekovetkezé atmeneti
életszakaszok ugyan jelentés kihivasokat

hordoznak, de a felkészllt, tajékozott
pedagogusok és gondozok jelenléte,
valamint az  oktatasi intézmények

nyitottsaga az ésszerl alkalmazkodasra és
a PWS-sel ¢él6 gyermek specialis
szukségleteinek figyelembevételére
kulcsfontossagu a nehézségek hatékony
kezelésében és a zokkendmentes atmenet
biztositasaban.

%3 1. Rész: A jelentés tartalma

A korai diagndézis, a megbizhato
informacidohoz és szakmai tamogatashoz
valo hozzafeérés, valamint annak
megértése, hogy a PWS miként hat
konkrétan az adott gyermekre, mind olyan
meghatarozoé tényezok, amelyek
jelentésen befolyasolhatjak a fejl6dési

kimenetelt és az életmindséget.
A jelentés tartalma

1.8.0 A kiilonb6z6 bizonyitéktipusok
értékelésének megkozelitése

1.8.1 A Prader—Willi-szindréomaval (PWS)
kapcsolatos tudasunkban még mindig
jelentés hianyossagok tapasztalhatok, és
csak az utébbi években indultak olyan
,2arany standard” (gold standard) min6ségu
klinikai vizsgalatok, amelyek a szindréma
meghatarozott aspektusait célzo
beavatkozasok hatékonysagat vizsgaljak.
A munkacsoport tagjai ugyanakkor kiterjedt
szakmai tapasztalattal rendelkeznek a
PWS-ben el6fordulé viselkedésproblémak
és a mentalis egészségi allapot kulonbozé
dimenzidinak értékelésében és
kezelésében.

A jo klinikai gyakorlatnak megfeleléen, ahol
ez relevans, feltintettlk a bizonyiték
szintjét és tipusat, jelezve, hogy az adott
megallapitas az alabbi forrasok
valamelyikén alapul:
. szakértbk altal lektoralt tudomanyos
kozlemények,
« szisztematikus vagy
szakirodalmi attekintések,
. szakért6i konszenzus vagy vélemény,
. esettanulmanyok és esetsorozatok.

strukturalt

1.8.2 A 4. fejezetben, amely az értékelés
és beavatkozas témakorére Osszpontosit,
részletesen bemutatjuk a hivatkozott
bizonyitékok jellegét, amelyek az alabbi
forrasokat foglaljak magukban:

. klinikai vizsgalatok eredményei,

« koncepcidigazol6 tanulmanyok,

. Szakért6i konszenzus vagy vélemény,

. Esettanulmanyok és esetsorozatok.
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1.9.0 A jelentés tovabbi fejezeteinek attekintése

1.9.1 A Mentalis Egészségugyi Halozat tagjainak feladata az volt, hogy konszenzuson
alapul6é szakmai iranyelveket dolgozzanak ki az alabbi célok mentén:

. a mentalis egészségzavarok, valamint a PWS-re jellemzd, az életminéséget és a
csaladi  muikodést jelentbésen befolyasold viselkedésproblémak felismerése,
megelézése és kezelése,

. tovabba a PWS-sel él6 személyek életmindségének, személyes jdllétének és
mentalis egészségének javitasa és fenntartasa.

1.9.2 A jelentés és a mellékletek az alabbi f6 témakdroket olelik fel. A 4. abra szemlélteti
a jelentés alapvetd tartalmi felépitését, valamint azt, hogy az egyes fejezetek mely
tertletekre dsszpontositanak.

a) Bevezetés a jelentéshez és a PWS-hez: Bemutatja a szindroma genetikai hatterét, a
fenotipusos jellemzdket, valamint azokat a tarsuld testi betegségeket, amelyek
befolyasoljak az élettartamot, a mentalis egészséget és az életminéséget (1. rész).

b) Terminoldgia és definiciok: Ismerteti a jollét, az életmindség, a mentalis egészség, a
mentalis egészségromlas és a mentalis zavarok fogalmait a PWS kontextusaban,
tovabba bemutatja ezek kornyezeti dsszefliggéseit és azokat a tényezdket, amelyek
ezeket befolyasoljak (2. rész).

c) A PWS-hez tarsul6 mentalis egészségromlas dimenziéi: Targyalja az atipikus
agyfejlédés hatasat a kognitiv mikodésre, valamint bemutatia a PWS-re jellemzé
viselkedésproblémakat és a mentalis zavarok megnyilvanulasait (3. rész).

d) A meghatarozé tényezék azonositasa és az ok-okozati mechanizmusok
megértése: Osszefoglalia a konszenzusos szakmai allaspontot azokrél a biolégiai,
pszichologiai €s szocialis mechanizmusokrél, amelyek a mentalis zavarok kialakulasahoz
és fennmaradasahoz vezetnek, tovabba bemutatja az egyéni sérllékenység és a
kornyezeti tényezbk kdlcsonhatasat (4. rész).

e) Kozésen kialakitott gyakorlatok a mentalis egészségzavarok értékelésében és
kezelésében: Gyakorlati uOtmutatast ad a viselkedésproblémak felismeréséhez,
megel&zéséhez és kezeléséhez, valamint a PWS-sel él§ személyek életminfségének és
mentalis jollétének tamogatasahoz (5. rész).

f) Nyitott kérdések és jovobeli kutatasi iranyok: A jelentés zar6 része feltarja a még
megvalaszolatlan kérdéseket és azokat a kutatasi teruleteket, amelyek el6segithetik
annak mélyebb megértését, hogy a PWS-ben miért magas a mentalis zavarok kockazata,
valamint hozzajarulhatnak uj kezelési megkozelitések kidolgozasahoz (6. rész).

ag 1. Rész: A jelentés tartalma




SZEMELYES JOLLET, ELETMINOSEG ES MENTALIS EGESZSEG
A PWS-sel él6 személyekre jellemzd 6 tényezbk
2.RESZ A csaladi, kulturalis és tarsas

A PWS-sel 6 személy kornyezet multbeli és jelenlegi hatasai

x egyeni erossegei / Tamogatas nyGjtasa
N \ Kiil6Nbd25
2 Személyes jollét élethelyzetekben az
2 |Egészséges testsuly és Az életminéség / akadalyok lekiizdése
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0 aktivitas szocidlis egészség
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S Az életkdrnyezet és a lehetéségek személyre A mentalis
szabasa a PWS-sel é16 személy egyéni egészségromlas
szlkségleteihez és preferencidihoz igazodva meghatarozé teriiletei
3.RESZ
Atipikus agyfejlédés
w % Genetikai altipusok kozotti kiilonbségek
m%@ Kortikalis és szubkortikalis agyi strukturak eltérései
= 9? A hipotalamusz idegi és neuroendokrin szabalyozasi
g 8@ Gtvonalainak
EQs (lasd a 2. szakaszt a mechanizmusok részletes
< %E ismertetéséhez)
°F
S
Kognicié, kommunikacioé és Viselkedéses nehézségek A?nentélis allapot
szocialis miikodés Hiperfagia zavarai
Ertelmi és végrehaito funkciok zavara, a Erzelmi vagy indulati kitdrések Hangulati labilitas
szocialis kognicio és a kommunikacios Testre iranyuld 6nsértd Szituativ szorongas
készségek karosodasa viselkedések (pl. bérpiszkalas) Affektiv zavarok
Kognitiv rigiditas és gondolkodasi Ismétlédd és ritualis Pszichotikus korképek
rugalmatlansag viselkedésmintak (gyakoribbak az mUPD-
Intellektualis fejl6dési zavar (IDD) Rigiditas és perseveracio tipusban, mint a delécios
Autizmus spektrumzavar (ASC) \ formaban)
4.RESZ
* Klinikai anamnézis, Megfigyelések,
% Vizsgalatok és diagnosztikai értékelések
@ A megallapitasok és beavatkozasok alapja
‘w

szemlélteti azokat a f6bb komponenseket, amelyeket mérlegelni és értékelni sziikséges, beleértve az
egyéni er8sségeket és a tamogatd kornyezetet; a neuropszicholdgiai és kognitiv dimenzidkat, amelyek formalis
modszerekkel mérhetdk; tovabba azokat a problémas viselkedésformakat, amelyeket rendszerint masok észlelnek, és
amelyek bizonyos sulyossagi vagy gyakorisagi kiiszdb felett mar jelent6s hatast gyakorolnak a mentélis egészségre
és az életminéségre, valamint a mentalis allapot kulénféle zavarait. Ezek a zavarok valtozé sulyossaguak lehetnek, és
ha egy adott kiszdbértéket meghaladnak, megfelelhetnek a mentalis betegségekre vonatkozé nemzetkoézileg
elfogadott diagnosztikai kritériumoknak. 41



A PWS-re vonatkozé ismeretek és megértés, valamint az a) jo
életmin6séget és mentalis egészséget eldseqitd, illetve a b)
mentalis egészségromlas kockazatat noveld vagy csokkentd

tényezdkrdél szold informacidk biztositasaval tamogatni tudjuk a
szul6ket, az egészsegugyi szakembereket é€s a gondozdkat abban,
hogy a PWS-ben érintett személyeket azok egyéni képességeihez,
élettapasztalatainoz és életkoruiményeihez igazodd maodon
segithesseék.

1.9.3 Ez a Jelentés atfogd leirast ad az  1.9.4 Osszegzésként az 1. rész

IMHN-megbeszélések eredményeirél és az
azokbol levont kovetkeztetésekrol,
bemutatva a munkacsoport egészének
allaspontjat.

A Jelentésben 0Osszegzett munka alapjan
tovabbi, rovidebb tajékoztatdé anyagok
készilnek a csaladok, gondozdék és
egészségugyi szakemberek szamara.
Ezek kulonb6zd nyelveken lesznek

meghatarozta a jelentés kontextusat, rovid
attekintést adott a PWS genotipusardl és
fenotipusardl, valamint felvazolta a testi
betegségekkel kapcsolatos legfontosabb
problématerileteket. A PWS-ben érintett
személyeknél megjelend problémas
viselkedések és mentalis egészséqi
zavarok nem értelmezhetdk izolaltan.

A kovetkez6  fejezetekben  amellett

elérheték, és — ahol indokolt — klinikai és
tudomanyos folyéiratokban torténd
kozlésre is benyujtasra kerllnek.

érvelink, hogy a mentalis egészség nem
pusztan a mentalis zavarok hianyat jelenti,
hanem magaban foglalja az életminéség
€s a személyes jollét fogalmait is.

E kérdések kezelése atfogd, holisztikus
megkozelitést igényel, amely figyelembe
veszi a csalad jélétét, valamint azt, hogy
milyen mértékben biztositott a megfeleld
tamogatas és azok a lehet6ségek,
amelyek el6segitik a PWS-ben érintett
személyek fejl6dését, Onallésagat és
kiteljesedését.

ag 1. Rész: A jelentés tartalma 42



2.Rész: Terminolégia és meghatarozasok

Bevezetés

2.0 A definiciok jelentésége

A jelentésben hasznalt kulcsfogalmak
2.1 Jolét

2.2 Eletmin&ség

2.3 Mentalis egészség, mentalis zavarok és pszichés megbetegedések

Bevezetés
2.0.0 A definiciok jelentésége

2.0.1 A haldzat tagjai kozott terminologiai
és elméleti megkozelitésekben is eltérések
voltak  megfigyelheték, ami  minden
bizonnyal a csoport sokszind
Osszetételébdl adddott. A tagok kulonbozd
orszagokbdl, eltéré egészségugyi
szakteruletekrol  érkeztek, és koztuk
szul6k, valamint tamogaté szakemberek is
jelen voltak.

Példaul a pszichologia es a
viselkedéstudomanyok tertletén az
alkalmazott  viselkedéselemzés  elveit
egyes orszagokban széles  korben
elfogadjak és alkalmazzak, mig mas
orszagokban inkabb elutasitéan
viszonyulnak hozza. Hasonldképpen, a
halézat egyes tagjai a diagnosztikai és
biomedikalis megkdzelitést hangsulyoztak,
mig masok a viselkedéses vagy
rendszerszemléleti megkozelitést
részesitették elényben.

2.0.2 Ezek a kulonbségek ravilagitottak az
egyertelmld és kovetkezetes terminologia
szUukségességére — kulondsen egy olyan
jelentés esetében, amelynek célja, hogy
vilagszerte  hasznosithaté legyen, a
gazdasagi fejlettség, a kulturalis attitlidok,
valamint az egészségugyi és szocialis
ellatérendszerek  kozotti  kulonbségek
ellenére is.

ag 2. rész: Bevezetés

A jelentés 2. és 3. része ezért a
kulcsfogalmak meghatarozasara es
tisztazasara Osszpontosit. A terminoldgiai
egyértelmliség elengedhetetlen ahhoz,
hogy a kulonb6zé tudomanyteruletekrol
szarmazo kutatasi eredmények integralasa
hatékony és egységes legyen.

2.0.3 Amint az alabbiakban kifejtésre kertll,
a mentalis egészség fogalma mara
jelentésen tullépett azon a
meghatarozason, amely kizardlag a
mentalis zavarok hianyat jelenti.
Napjainkban a  mentalis egészség
fogalmaba olyan pozitiv dimenziok is
beletartoznak, mint a tarsadalmi részvétel
képesseége.

A PWS-ben érintett gyermekek szllei
hangsulyoztak, hogy gyermekeik mentalis
egészsége sokkal Osszetettebb annal, mint
amit a szUken értelmezett biomedikalis
szemlélet tUkroz. Szamukra a j6 mentalis
egészség tagabb fogalomkdrbe illeszkedik,
amely magaban foglalja az ,életminéséget”
és a ,személyes jollétet” — nemcsak a
PWS-ben él6 egyén, hanem az egész
csalad vonatkozasaban is.

Mig a klinikai megkozelitések gyakran a
PWS-ben szenvedd személyeknél
megfigyelt mentalis egészségromlas egyes
dimenzidira  Osszpontositanak, ez a
szélesebb szemlélet arra hivia fel a
figyelmet, hogy a mentalis egészség
meglérzése tulmutat a hagyomanyos
egeészsegugyi ellatérendszerek keretein.
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Az életminéség és a jollét tényleges
javitasa csak akkor valésulhat meg, ha a
PWS-ben érintett személyek és csaladjaik

szamara biztositott a szukséges
szolgaltatasokhoz és tamogatasokhoz valo
hozzaféres, valamint ha a
fogyatékossaggal élé személyek

elfogadasa és tarsadalmi inkluzidja teljes
korden megvalosul.

A 2. rész céljai a kovetkezok:

. A jollét”, az .életminbéség”, a ,mentalis
egészseq” es a ,mentalis
egészségromlas” fogalmainak
meghatarozasa és értelmezése.

. Az ezek meghatarozasaiban szerepld
fébb komponensek 6sszegzése.

A jelentésben hasznalt

kulcsfogalmak
2.1.0 Jollét

2.1.1 A jollét elméletei alapvetéen harom
f6 csoportba sorolhatok: a motivacios
elméletek (,Wanting theories”), a
hedonikus elméletek (,Liking theories”) és
a szlUkségletalapu elméletek (,Needing
theories”) kozé (Jayawickreme és mitsai.,
2012).

« A motivacios elméletek a racionalis

vagyak és  célok teljesulésére
o0sszpontositanak, ahol az egyén
torekvései objektiven

meghatarozhatok. E  megkozelités
szerint a jollét az egyén megfigyelhetd
dontései alapjan itélhet6 meg, példaul
azon keresztul, hogy mennyit hajlandé
anyagi vagy egyéb eréforrasaibol
aldozni preferenciainak kielégitésére. A
motivacios elméleteket gyakran
alkalmazzak annak vizsgalatara,
miként  igyekeznek az  emberek
életmodjuk, dontéseik és fogyasztasi
szokasaik révén fokozni jollétliket.

« A hedonikus elméletek az egyén
Onbevallason alapulé érzelmi és
pszichologiai  allapotat helyezik a
kozéppontba, ahol a jollét szubjektiv
megitélés alapjan kerdl
meghatarozasra. E szemléletben a
jOllétet az egyén érzései (érzelmei,
hangulatai), valamint Onreflexi6i és
onértékelései hatarozzak meg.

. A sziikségletalapu elméletek az
egyén jollétét kllso, objektiv
szempontok mentén értékelik, gyakran
a deles és Kkielégitd6 élethez
szlkséges” elemeket tartalmazé listak
alapjan. Ezek tartalmazzak példaul a
személyes autonomiat, a fejl6dést, a
kompetenciaérzést vagy az élet
ertelmének megtapasztalasat. E
megkozelités kulonésen hangsulyozza,
hogy az egyén jollétet élhet meg akkor
is, ha éppen nem tapasztal azonnali
boldogsagot, és nem szamol be
elégedettségrol.

2.1.2 E harom f6 megkozelités kialakulasa
jol ravilagit arra, hogy az egyén atfogo
jollétének megitélésében szamos, gyakran

egymassal ellentétes tényezd jatszik
szerepet.
Példaul a pozitiv érzelmekrdl sz6ld

Onbevallas arra utalhat, hogy az egyén a
jelen pillanatban elégedett és élvezi az
életet, ugyanakkor ez nem feltétlendl
tikrozi az olyan alapvetd tényezéket, mint
a fizikai és mentalis egészség, a
személyes autondmia, a biztonsagérzet
vagy a tartés 6nmegvalositas.

Ezért a jollet legpontosabban
tobbdimenzids jelenségként értelmezhetd,
amelynek megértése és fenntartasa csak
akkor lehetséges, ha valamennyi
dimenzidjat integralt, holisztikus maddon
vizsgaljuk és tamogatjuk.
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2.1.3 Szamos pszicholégus egyetért
abban, hogy a jollét négy alapvetd
terlleten ragadhaté meg. Ezeket a

terlleteket gyakran egymassal 6sszefliggd
rétegekként irjak le egy un. ,beagyazott
modellben” (,nested model”) (pl. Henriques
és mtsai., 2014; lasd az 5. abrat).

A hatékony klinikai gyakorlat célja, hogy az
egyén jollétét mind a négy terlleten
tamogassa és fejlessze, az alabbiak
szerint:

. Szubjektiv  teriilet: Az egyén
Onbevallason alapulé tapasztalatai a
boldogsagrol, az érzelmi egyensulyrol
és az altalanos életelégedettségrol.

. Egészségi és funkcionalis teriilet:
Az egyén biologiai, pszichologiai és
kognitiv egészségi allapota, amelyet
klls6, objektiv értékelések alapjan
vizsgalnak.

. Kornyezeti teriilet: Az egyén anyagi,
fizikai és tarsas  kornyezetének
mindsége, beleértve a jogi biztonsagot,
a testi épséget garantald feltételeket,
valamint a tarsas kapcsolati és
szocialis tamogat6 halé jelenlétét.

. Ertékek és vilagnézeti teriilet: Az
egyén személyes reflexioi es
meggy6zddései arrél, hogy mit jelent
szamara az ,értelmes” vagy ,jo” élet,
beleértve erkolcsi és etikai nézeteit,
valamint életfilozofiai alapallasat.

214 A PWS esetében alapvetd
fontossagu, hogy a jollétet befolyasolo,
szindrbmara jellemzd tényezdket mind a
négy terileten feltarjuk és kezeljuk, annak
érdekében, hogy a tdmogatas személyre
szabott és megfelel6 legyen.

Példaul:
(@) Szubjektiv teriilet: A PWS-ben él6
személyek gyakran mutatnak boldogsagot

eés 0romot, ugyanakkor hajlamosak a
gyakori és intenziv negativ érzelmi
kitorésekre is. Onbevallason alapuld
jollétiket ezért ebben a  kettds
kontextusban kell értelmezni,
hangsulyozva az egyeéni erzelmi
tapasztalataikhoz és szukségleteikhez
igazitott pszichologiai tamogatas
fontossagat.

(b) Egészségi és funkcionalis teriilet: A
PWS-ben érintett személyek gyakran
olyan viselkedéseket tanusitanak, amelyek
veszeélyeztethetik egészséguket — példaul
a hiperfagia  koOvetkeztében fellepd
kényszeres tulevés vagy a fokozott testi
érzékenység miatt tapasztalt tulterhelés
révén. Ezért a szubjektiv vagyakat és
igényeket 0ssze kell hangolni a fizikai és
személyes  biztonsag  megdrzésével.
Ezenfelll gyakran élnek at masodlagos
stresszt az orvosi problémak — példaul a
hipoténia, a gerincferdilés vagy a
kronikus  fajdalom — miatt, illetve
szorongast a rendszeres orvosi
vizsgalatokkal és beavatkozasokkal
Osszeflggésben.
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(c) Kornyezeti teriilet: A PWS-ben
érintett személyek rendkivul érzékenyek a
kornyezetukre, kulonosen az étkezések
id6zitése és az élelmiszerek elérhetésége
tekintetében. A kutatasok azt mutatjak,
hogy a PWS-ben él6k szabalyozott,
kiszamithatd és strukturalt kdrnyezetben
mikoédnek a legjobban. Bar fokozottan
érzékenyek a tarsas helyzetekre, a tarsas
tamogatas keresésének és hatékony
igénybevételének képessége korlatozott
lehet a szocialis kognicié zavara, valamint
az ellentmondasos vagy oppozicios
viselkedési mintazatok miatt.

(d) Ertékek és vilagnézeti teriilet: A
PWS-ben érintett személyek altalaban
baratsagosak, j6l kommunikalnak, és erés
igazsagérzettel rendelkeznek.
Ugyanakkor a végrehajté  funkciok
hianyossagai akadalyozhatjak a mélyebb
onreflexiot, ami egocentrikus latdsmodhoz
€s oppozicids viselkedéshez vezethet.

A jollét e terlleteken keresztul torténd
vizsgalata hangsulyozza a
kiegyensulyozott es komplex
megkozelités fontossagat a  klinikai
ertékelés, a diagnosztika, az intervencio
€s a tamogatas soran, kuléndésen a PWS-
specifikus kontextusban.
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Ertékek és
vilagnézeti
terilet

Koérnyezeti
tertlet

Szubjektiv

terulet

5. abra A j6llét beagyazott modellje (Henriques és mtsai., 2014 alapjan).

2.2.0 Eletminéség
A HRQoL-modellek jellemz&en
2.21 Az ,életminéség” fogalma a ,jollét” alapvetd dimenziot kilonitenek el
kifejezésnél szélesebb értelmezési korrel - Fizikai egeszseg
rendelkezik, mivel az egyén életének tobb  « Mentélis egészség
aspektusat is magaban foglalja, példaul a - Tarsas egészség
gazdasagi helyzetet, a jogokat, a kulturalis
tényezbket és az egészségi allapotot (Fayed
és mtsai., 2012). Ennek egy specifikusabb,
szlikebb értelmezése az ,egészséggel
Osszefuggd életmindéség” (HRQoL), amelyet
vildgszerte a globalis életminéség egyik
atfogé mutatdéjaként ismernek el (Davis és
mtsai., 2006), és amely 6sszhangban all az
Egészségugyi Vilagszervezet (WHO)
egészsegfogalmaval.
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2.2.2 Wilson and Cleary’s well-validated
HRQoL model (1995) conceptualises
‘overall quality of life’ as the result of the
inter-relationships between the different
factors below (Bakas et al., 2012; Ojelabi
et al., 2017):

. Biological and physiological variables

. Symptom status

. Functional status

. Subjective perception of personal

health

2.2.3 While the terms ‘quality of life’, ‘well-
being’ and ‘mental health’ are closely
related, they are not synonymous. Treating
them as identical can lead to over-
medicalisation of negative well-being or
poor quality of life. Such states may not
always stem from illness or mental
disorders, but could arise from natural
human experiences, such as unhappiness
and grief, or external factors such as
personal circumstances and environment.

For instance, someone’s well-being or
quality of life might decline due to
inadequate support, rather than the
development of a specific mental disorder,
such as anxiety or depression. Conversely,
a diagnosed mental disorder can reduce
well-being and quality of life. In such
cases, effective treatment can improve
both mental health and well-being.

2.3.0 Mental health, mental ill health,
and mental disorders

2.3.1 In clinical settings, when someone is
referred for a specific problem, the
biomedical approach involves history
taking, physical and/or mental state
examination, and relevant investigations.
The aim of this assessment is to arrive at a
diagnosis and formulation. The clinical
information collected is compared to
established criteria associated with specific
mental disorders. These criteria are based
on research that identifies which conditions
respond to particular interventions.

2.3.2 Different editions of diagnostic
manuals, such as the Diagnostic and
Statistical Manual of Mental Disorders
(DSM) or the International Classification of
Disease (ICD) outline the criteria for

different mental disorders.

Although mental and behavioural
experiences (such as mood) exist on a
continuum, these manuals define distinct
diagnostic criteria for specific disorders.

Each disorder is characterised as a
clinically  significant  behavioural  or
psychological pattern or  syndrome
occurring in an individual. Diagnosis is
based on a list of symptoms, where no
single symptom is sufficient or always
necessary.

To meet diagnostic criteria, the symptoms
must be severe enough to cause distress,
impair function, or pose an increased risk
of death, pain, disability, or loss of
freedom, thereby affecting quality of life.
Importantly, the pattern must go beyond
what is expected or culturally accepted as
a typical response to events, such as
bereavement.
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2.3.3 Bar a diagnosztikus megkozelités
egyértelmd elényoket kinal, és tovabbra is
a neuropszichiatriai értékelés alapvetd
eszk6ze marad, bizonyos korlatokkal is
rendelkezik, kilénosen a
neurodevelopmentalis szindromakban
érintett személyek esetében. Az altalanos
populacié szamara kidolgozott
diagnosztikai kritériumok érvényességeét,
hasznossagat és megbizhatésagat e
populacidk vonatkozasaban tobb kutatas is
megkérdéjelezte. E kihivasok kezelésére
modositott  diagnosztikai  rendszereket
dolgoztak ki az értelmi fogyatékossaggal
él6 személyek mentdlis zavarainak
pontosabb felismerésére.

llyenek példaul a Diagnostic Manual —
Intellectual Disability (DM-ID) (Fletcher és
mtsai., 2009), valamint a Diagnostic
Criteria for Psychiatric Disorders for Use
with Adults with Learning Disability/Mental
Retardation (DC-LD) (Einfeld, 2003;
Cooper és mtsai., 2003), amelyek
részletesen targyaljak az értelmi
fogyatékossaggal elé személyek
pszichiatriai diagnosztikai sajatossagait.

Ugyanakkor a diagnosztikai kritériumok
modositasa magaban hordozza annak
kockazatat, hogy a meglévé standardok
torzulnak vagy felhigulnak, ami kétséges
ervényességl diagnozisokhoz és ebbdl
kovetkez6en kevésbé hatékony
beavatkozasokhoz vezethet. A PWS-ben
megfigyelhetd ,szorongas” vagy
,Szorongasos feszultség” — amint azt a
jelentés 3. része részletesen targyalja —
ennek egyik tipikus példaja.

2.34 A diagnosztikus megkozelités
alkalmazasa alapvet6 jelentéségl annak

érdekében, hogy feltarhatdé legyen egy
gyermek latszélagos fejlédési
elmaradasanak oka, valamint annak
megallapitasa, hogy fennallnak-e
bizonyitékok egy adott  szindréma
jelenlétére.

Az olyan gydjt6fogalmak, mint az ,értelmi
fogyatékossag” vagy a Jfejlédési
rendellenesség”, gyakran hasznalatosak a
neurodevelopmentalis szindromakkal élé

gyermekek leirasara, azonban nem
tlkrozik pontosan az egyes szindromakra
jellemzd, sajatos es Osszetett

fogyatékossagi mintazatokat.

Az utobbi évek kutatasai egyre inkabb
ramutatnak arra, hogy a
neurodevelopmentalis szindromak
nemcsak jellegzetes testi sajatossagokkal,
hanem egyedi kognitiv és viselkedéses
profilokkal, valamint bizonyos esetekben
specifikus neuropszichiatriai tinetekkel is
jellemezhetok.

Ez kilén6ésen igaz a Prader-Willi-
szindromara (PWS). Tekintettel a PWS-
hez tarsuld neuropszichiatriai jellemz6k
potencialisan kedvezétlen hatasaira, a
korai és pontos diagndzis felallitasa
kiemelt fontossagu.
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235 A jelentés 4. része azokat a
tényezbket vizsgalja, amelyek
befolyasoljak az ,életminéséget” és a
Jollétet”..

A PWS-ben ¢él6 személyek mentalis
egészseégét azonban  nagymértékben
meghatarozza az agy atipikus fejlédési
mintazata, valamint az ezzel Osszefuggd
értelmi és kognitiv mikodészavarok.

E tényez6k egyuttesen alkotjak azt, amit ,a
mentalis egészségromlas dimenzidinak”
nevezlunk, és ezek magukban foglaljak a
PWS-re jellemzdé ~problémas
viselkedésformakat” is. Ezek részletes
elemzésére a jelentés 3. része tér ki.

2.3.6 Az ,életminéség”, a ,ollét” és a
,mentalis egészség” fogalmai, valamint a
,mentalis egészségromlas” és a ,mentalis
zavarok” definiciéi az 1. tablazatban
kerllnek 6sszefoglalasra.

E fogalmak szoros 6sszefluggésben allnak
egymassal, de nem tekintheték
azonosnak. A PWS-ben él6 személyek
mentalis egészségugyi szlUkségleteinek
hatékony kezelése multidiszciplinaris és
tobb intézményt, illetve szakteruletet
atfogd megkodzelitést igényel. Nem minden
tényez6 relevans minden PWS-ben érintett
egyénre nézve — példaul egyes személyek
természetiknél fogva inkabb
visszahuzodoébb, maganyosabb életformat
valasztanak.

Ezzel parhuzamosan a mentalis zavarok
fogalmarol és optimalis értelmezésérdl
sz0l6 ujabb tudomanyos megkozelitések
megkérddjelezik a hagyomanyos
diagnosztikai kategoriak érvényességét és
kizarolagossagat.
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1. TABLAZAT: A JOLLET, AZ ELETMINOSEG, A MENTALIS EGESZSEG ES A MENTALIS
EGESZSEGROMLAS DEFINICIOI

Jollét
Az egyén altal megélt pozitiv pszichés és tarsas allapot, amely magaban foglalja:
. az élettel val6 elégedettséget,
. a masokkal valé kapcsolatteremtés képességét,
. a sajat korlatok felismerését és elfogadasat, valamint azok hatasainak mérséklését a csaladdal és a
kérnyezettel valo egyuttmiikddés révén,
+ az Onértékelés, az dnazonossag és a csaladhoz, illetve a tagabb k6zdsséghez val6 hozzajarulas érr
. tovabbé azt a képességet, hogy az egyén kifejezze sajat igényeit és vagyait, és ezeknek megfelelSe
___cselekedni tudjon.
Eletminéség
. Az egyén életének kilonbdzb terlleteire kiterjedé komplex fogalom, amely magaban foglalja a
gazdasagi helyzetet, a jogokat, a kulturalis tényezbket és az egészségi allapotot.
. Az egyén életének kildénb6zb terlleteire kiterjedé komplex fogalom, amely magaban foglalja a
gazdasagi helyzetet, a jogokat, a kulturalis tényezbket és az egészségi allapotot
Mentalis egészség
A mentalis egészség nem pusztan a mentdlis zavarok hianyat jelenti, hanem egy pozitiv, dinamikus
allapotot, amelyet a kdvetkezék jellemeznek (Galderisi és mtsai., 2015):
. a belsd egyensuly és pszichés stabilitas fennallasa,
. a harmédnia megbrzésének képessége az egyetemes emberi értékekkel 6sszhangban,
. az érzelmek felismerésének, kifejezésének és szabalyozasanak képessége,
. a kedvezoétlen élethelyzetekkel valé megkizdés, valamint a megfelel6 tarsas mikodés
fenntartasanak képessége.
Mentalis egészségromlas
Ebben a jelentésben gyujtéfogalomként hasznalatos, és magaban foglalja mindazon allapotokat,
amelyek 6nmagukban vagy egyuttesen olyan mértékben sulyosak, hogy szamottevéen befolyasoljak
az egyen életvitelét és mentalis egészségét. Ide tartoznak:
. az értelmi képességek és a szocialis kognicio tertletén jelentkezé karosodasok,
. a PWS-re jellemzé problémas vagy kéros viselkedésformak,
. a mentalis allapot és a hangulatszabalyozas zavarai, beleértve a szorongast is,
. Mentalis betegség
Mentalis zavarok
. Olyan specifikus korképek, amelyeket a mentalis zavarokra vonatkoz6é nemzetkozileg elfogadott
diagnosztikai kézikdnyvek hataroznak meg (példaul affektiv és bipolaris zavarok, pszichotikus
betegségek).
. -Diagnézisuk altalaban feltételezi a kéroki tényez6k részleges ismeretét, és irAnymutatasként
szolgal a megfelel kezelési és terapias dontések meghozatalahoz.

1. tablazat

A jelentés 2. részében a vizsgalat szemlélete tullép a mentalis egészség, illetve a
mentalis zavarok puszta jelenlétének vagy hianyanak értékelésén, és magaban foglal
tagabb fogalmakat is, mint a ,jollét” és az ,életminéség”. E fogalmak elfogadott
definicioi arra hivjak fel a figyelmet, hogy a PWS-ben él6 személyek szukségletei
joval tulmutatnak a kizarélag fizikai egészségre fokuszaldé megkodzelitésen. Noha a
megfeleld, szakszer(i egészséglgyi ellatashoz és tamogatashoz valé hozzaférés

elengedhetetlen, a tarsadalmi normakhoz mérhetd ,életminéség” és jollét”
eléréséhez szukség van olyan szolgaltatasokra, tamogatasi rendszerekre és
lehetbségekre is, amelyek képessé teszik a PWS-ben érintett személyeket és
csaladjaikat arra, hogy teljes, értékes és tartalmas életet élhessenek. Az e célok
megvaldsitasat tamogatd stratégiak részletes ismertetése a jelentés 4. és 5.
részében talalhaté. 51




3. Rész: A PWS-hez tarsulé problémas
viselkedésformak és mentalis egészségzavarok

Bevezetés

3.0 A Prader—Willi-szindromaban (PWS) megjelend kognitiv, viselkedési és mentalis
egeészségi kihivasok megértése

A kognitiv miikodés, a kommunikacié és a szocialis funkciok zavarai

3.1 A kognitiv mikodés, a kommunikacio és a szocialis funkciok altalanos jellemzéi és
zavarai

3.2 Ismétl6dé és ritualis viselkedésmintazatok, kognitiv merevség, perseveracio és az
ezekhez tarsuld viselkedési megnyilvanulasok

Viselkedéses nehézségek

3.3 A problémas vagy aggodalomra okot ado viselkedések altalanos jellemzéi

3.4 Hiperfagia (tulzott étvagy)

3.5 Indulati vagy affektiv kitorések

3.6 A testre iranyul6 onsérté magatartasformak

A mentalis allapot zavarai

3.7 A mentalis allapot eltéréseinek altalanos jellemzéi

3.8 Affektiv és pszichotikus megbetegedések

Bevezetés

66 Van eqy részem, amely hajlamos hazudni. Amikor kapok eqy kérdést, mieldtt
dtgondolhatndm a vdlaszt, 6sztondsen, gondolkodds nélkul felelek. £z kordbban
qyakrabban eléfordult, amikor rosszabb dllapotban voltam. Es még inkdbb

akkor, amikor stresszesebb, fesziltebb idiszakot éltem.
Nagyon frusztrd(d, mert emiatt makaccsd és vitatkozévd vdlok.

Szikségem van eqy eldre meghatdrozott, kiszdmithato étkezési rendre — ez segit

abban, hogy kevésbé lequek ideges és feszilt PWS-ben szenveds fiatal (USA) 9@

A Prader-Willi-szindromaban (PWS) megjelend kognitiv, viselkedési és
mentalis egészségi kihivasok megértése

A fenti idézet jOl szemlélteti, milyen belsé kizdelmeket élhetnek at a PWS-sel él6
személyek, és ramutat a megfeleld, szakmailag megalapozott és személyre szabott
tamogatas kiemelt jelentéségére. A PWS-ben szenvedé emberek szukségleteinek
felismerése és kezelése Osszetett, gyakran tobb szakterulet egyuttmikodését igényld
folyamat. A viselkedéssel és/vagy a mentalis egészséggel 6sszefliggd problémak
hatékony kezelése atfogo, integralt megkozelitést kivan, amely egyarant hangsulyt helyez
az egyeén sajatos jellemzdire és a tamogato kdrnyezet minéségére.
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A jelentés e fejezete olyan kulcsfogalmakat
és jellemzd problématerileteket ismertet,
amelyek a PWS-ben érintett személyek
korében gyakran el6fordulnak, és amelyek
egyuttesen alkotjdk a szindrobma un.
.Kognitiv és viselkedési fenotipusat”, illetve
annak ,kognitiv és neuropszichiatriai
jellemzéit”.

A 4. abraban felsorolt, valamint a

késbbbi fejezetekben részletesen
bemutatott  viselkedési és  mentalis
egészseggel kapcsolatos  jelenségek
leirasakor a ,kategoria” helyett a

,dimenzid” kifejezést alkalmazzuk. Ez a
megfogalmazas azt hangsulyozza, hogy a
PWS-ben megfigyelhetdé mentalis és
viselkedési jelenségek nem egyszeriien
jelen vannak vagy hianyoznak.

A mentalis altalanos
populaciéban megfigyelhetd
sajatossagaihoz hasonléan egy spektrum
mentén helyezkednek el, és meértéekuk,
illetve intenzitasuk személyenként,
valamint id6ben is valtozhat.

egészseg

Ezen tulmenden, egy adott problémas
viselkedés megjelenése és sulyossaga

jelentés mértékben flgg az aktualis
kornyezeti tényez6kt6l és a tarsas
kontextustol.

A PWS-ben érintett személyek agyi
fejlédése - mas, genetikailag
meghatarozott neurodevelopmentalis
szindromakhoz képest — kulonodsen erésen
kapcsolodik a fiziolégiai, viselkedési és
endokrin  muikodészavarokhoz.  Ennek
hatterében az agy hipotalamuszanak
rendellenes fejlédése és mikodése all
(Tauber és Hoybye, 2021).

Emellett az agykéreg (kortikalis) és a kéreg
alatti (szubkortikalis) agyi strukturakban is
kimutathatok morfolégiai eltérések
(Manning és mtsai,, 2015), amelyek
kUlonbdz6 meértékben jarulnak hozza az
ertelmi  fogyatékossag, valamint egyéb
kognitiv. és  szocialis funkciézavarok
kialakulasahoz.

ag 3. rész: Bevezetés

A PWS-sel él6 személyek bizonyos
terlleteken relativ kognitiv er6sségeket is

mutatnak, ezek  kozul az  egyik
legjelentésebb a vizualis informacidk
feldolgozasanak képessége. Ennek
kovetkeztében szamukra kulonosen

elényds, ha az informacidk képi vagy irott
formaban kertlnek bemutatasra.

A mentalis allapot felmérését ugyanakkor
megnehezitheti egy jellegzetes kognitiv
sajatossag: a valésag és a fantazia
Osszekeverésének hajlama. A PWS-sel él6
személyek altal elmesélt torténetek
gyakran tartalmaznak olyan elemeket,
amelyek masoktol hallott eseményekre,
televizibban latott jelenetekre, vagy a
multbdl szarmazo, idében és kontextusban
eltorzult emlékekre épulnek.

A PWS-sel ¢él6 személyek
természetesen ugyanugy kulonbdznek
egymastol, mint barki mas, ugyanakkor a
szindroma jelenléte egy sajatos, atipikus
agyi fejlédési mintazattal jar egyutt. Ez az
eltéré fejlédési mechanizmus hajlamositja
a PWS-sel él6 személyeket kognitiv és
szocialis funkci6zavarokra, valamint
azokra a viselkedésmintakra, amelyek a
PWS-ben kulondsen gyakoriak.

Ezek kozul a legjellemzdbb a koérosan
fokozott étkezési késztetés (hiperfagia),
amely tulzott taplalékfelvételhez, és ennek
kovetkeztében sulyos, akar életveszélyes
elhizashoz vezethet.

Noha a hiperfagia a PWS-fenotipus
legismertebb es legszembetlndbb
jellemzéje, a kognitiv mikodés, a
viselkedés és a mentalis allapot egyéb
zavarai is jelent6s hatast gyakorolhatnak
mind a PWS-sel elé személy
életmindéségére, mind csaladja mindennapi
életére és terhelésére. Ezeket a
jellegzetességeket a kovetkezbkben
részletesen ismertetjuk, mig az egyes
problémak feltételezett okait €s
patofizioldgiai mechanizmusait a jelentés
4. része targyalja.
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Kognitiv miikodés,
kommunikacio és szocialis
funkcidk

A kognitiv miikodés, a

kommunikacio és a szocialis funkciok
altalanos jellemzdéi és zavarai

A tipikus fejl6dés soran az egyén
kognitiv, szocidlis és kommunikaciés
képességei fokozatosan kibontakoznak,
lehetévé téve szamara az egyre onallobb
életvitelt. A PWS-sel ¢él6 személyek
esetében azonban ez a fejlédési palya
atipikus, igy bizonyos kognitiv készségek
€s képességek elsajatitasa  késhet,
hianyos maradhat, vagy egyaltalan nem
alakul ki.

Ennek kovetkeztében — amint azt a
késobbi fejezetekben részletesen
targyaljuk — a PWS-sel él6 személyek
gyakran kevésbé pontosan értik meg
kozvetlen  kornyezetiket, nehezebben
azonositjak masok érzelmeit
arckifejezéseik alapjan, és korlatozottabb
meértékben képesek elbre jelezni vagy
megérteni masok gondolatait és érzéseit.

A PWS-sel él6 személyek szamara az
empatia — masok helyzetébe vald beleélés
— nehezitett, emellett gyakran nehézséget
okoz szamukra sajat szuUkségleteik,
igényeik és vagyaik pontos
megfogalmazasa és kommunikalasa is.
Mindez bizonytalansag- es
szorongasérzethez vezethet, amely végsd
soron olyan viselkedéses reakciokban
nyilvanulhat meg, amelyek nem
hatékonyak az érzelmi és pszichés
egyensuly fenntartasaban.

A tarsas és kornyezeti valtozasokhoz valo
alkalmazkodasi nehézsegek egy tagabb
értelemben vett homeosztatikus
egyensulyzavar részét képezhetik, amely a
folyamatosan valtozé kornyezethez valo
adaptacio hianyaban alakul ki.

Amint azt a jelentés 5. része részletesen
ismerteti, mindez alapvet6 fontossagu a
PWS-sel él6 személyek tamogatasanak
tervezése, valamint azon stratégiak
kialakitasa szempontjabal, amelyek
segithetnek a bizonytalansag és a
szorongas csOkkentéseében.

A jelentés 3. részében ismertetett
kutatasok tulnyomoérészt  csoportszinti
eredményeket mutatnak be. Mindazonaltal
egyértelmld bizonyitékok tamasztjak ala,
hogy a csaladi, genetikai és tarsadalmi
hattér, az oktatasi lehetéségekhez vald

hozzaférés, valamint a megszerzett
készségek folyamatos  gyakorlasanak
lehetésége alapvetbéen befolyasolja a

kognitiv mikddés zavarainak jellegét és
sulyossagat, illetve azt, hogy az oktatasi és
funkcionalis készségek hosszu tavon
fennmaradnak-e (Whittington és mtsai.,
2004).

Egyes kutatasok kimutattak, hogy a
novekedési hormon-kezelés hozzajarulhat
bizonyos kognitiv funkciok hanyatlasanak
megel6zéséhez, tovabba javithatja az
absztrakt gondolkodas, valamint a vizualis-
térbeli feldolgozas képességét (Sinnema
és mtsai., 2011).

A vizsgalatok szerint a PWS genetikai
altipusa is Dbefolyasolhatja a kognitiv
muikodés  mintazatat, igy eltérések
figyelhetbk meg az egyes alcsoportok
kozott. Noha a PWS megléte kétségtelenl
jelentés hatast gyakorol a kognitiv
fejlédésre, valamint az oktatasi és
funkcionalis képességek alakulasara, e
hatasok meértéke egyénenként eltérd. A
kognitiv. m(kodés globalis mintazataban
tehat kulonbségek figyelhet6ék meg annak
fuggvényében, hogy a PWS-sel él6
gyermekek milyen oktatasi és tamogato
szolgaltatasokhoz férnek hozza, el6fordult-
e esetukben tartés és sulyos elhizas,
illetve kaptak-e novekedési hormonpdtlo
kezelést.
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PWS-sel él6 személyeknél altalaban
eltérések figyelheték meg az altalanos
értelmi képességekben (1Q), a végrehajtd
funkciokban (EF), a szocialis kognitiv
mikodésben és a kommunikacidban
(Whittington és Holland, 2017).

Ez azt jelenti hogy a PWS-sel él§
személyek |Q-eloszlasa atlagosan mintegy
40 ponttal alacsonyabb a tipikus fejlédést
populacié 100-as atlagahoz képest, igy a
PWS-populaciéban az  atlagos 1Q
megkozelitdleg 60 korul alakul.

Az |Q-értékek rendszerint elmaradnak attél
a szinttdél, amely a csaladi, genetikai és
szocioOkondmiai hattér alapjan varhato
lenne. A kutatasok szerint az expressziv
(kifejez6) nyelvi készségek altalaban
fejlettebbek, mint a receptiv (megértési)
nyelvi képességek.

A PWS genetikai altipusai kozott
csoportszint(i kulonbségek figyelheték meg
az altalanos értelmi képesség (IQ) atlagos
pontszamaiban: eltérés tapasztalhaté a
delécios és az anyai uniparentalis
diszémias (mUPD) altipus kozott. A PWS
mUPD-altipusaval elé személyek
jellemzéen jobb verbalis készségekkel
rendelkeznek, ugyanakkor lassabb az
informaciofeldolgozasi sebességuik, mint a
deléciés altipusba tartozoké, bar e ket
csoport képességei kozott jelentds atfedés
tapasztalhaté. Az  altalanos  értelmi
képesség csokkenése Osszefugghet az
alacsonyabb iskolai teljesitménnyel,
kulonésen a szamolasi  készségek
terlletén.

Bar a kognitiv mikddés altalanos szintje
jellemzéen stabil marad az élet soran, a
megszerzett készségek — példaul az
olvasas és a szamolas - megfeleld
gyakorlas mellett fejlédhetnek és hosszu
tavon is fennmaradhatnak (Whittington és
mtsai., 2004).

A delécids altipuson belll is megfigyelhetd,
hogy minél nagyobb a genetikai delécio
mérete, annal kifejezettebbek a kognitiv
muUkodés zavarai, bar ez az 6sszeflggeés
csak mérsékelt (Varela és mtsai., 2005).

A végrehajtd funkcidk — vagyis a
magasabb rendi kognitiv
kontrollfolyamatok -  PWS-sel  él6
személyeknél altalaban karosodottak a
tipikus fejlédésl populacidhoz viszonyitva.

Klalénoésen jellemzé6 a feladatvaltasi
képesség deficitje, vagyis a figyelem egyik
tevékenységrél a masikra torténé rugalmas
atvaltasanak nehézsége. Ez a zavar
hozzajarulhat a rigid viselkedésmintak
kialakulasahoz, a rutinokhoz vald tulzott

ragaszkodashoz, a valtozasokkal
szembeni ellenallashoz, valamint az ezzel
Osszefuggd erzelmi kitorésekhez
(Woodcock és  mtsai., 2011). A

feladatvaltasi deficit jelenléte fliggetlen az
adott tevékenység érzelmi kontextusatol
(Chevalere és mtsai., 2022).

A memoriafunkcidk is érintettek, kilondsen
a verbalis és vizualis epizodikus emlékezet
teriletén. A tervezési képesség szintén
gyengébb, ami mas neurodevelopmentalis
szindromakban is jellemzd.

Ezek a kognitiv mikddésbeli elterések jol
kimutathatok standardizalt
neuropszichologiai vizsgalatokkal,
azonban a mindennapi életben gyakran
rejtve maradnak, és csak akkor valnak
nyilvanvaléva, amikor a PWS-sel él6
személy nehezen tanul korabbi hibaibdl,

vagy nem képes hatékony
problémamegoldo stratégiakat
(ugynevezett transzformaciés lancokat)

kialakitani egy adott cél eléréséhez.
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A kommunikacios nehézségek
kialakulasa tobb, egymassal 0Osszefuggd
tényez6 egyuttes hatasanak eredménye:

. Fizikai eltérések (hipoténia), példaul
artikulacios nehézségek.

« A megértés és a
fejlédésének elmaradasa,
Osszefugg az  Aaltalanos
képességek csokkenésével.

« A szocidlis kognitiv miikoédés
zavarai, kulonésen a mentalizacios
képesseégek terén, ami hatassal lehet a
kommunikaciés motivaciéra, illetve a
tarsas interakciok félreértelmezésére.

. Lassu informacioéfeldolgozasi
sebesség, amely rontja a nyelvi
megértést és a tarsalgasi készségeket,
kulonosen csoportos helyzetekben,
ezaltal akadalyozza a hatékony tarsas
kapcsoldédast és a szocialis készségek
elsajatitasat.

szokincs
amely
értelmi

A szocialis kognitiv mikodés PWS-
sel elé személyeknél jellemzéen
karosodott a tipikus fejlédési populaciéhoz
képest. Ez részben Osszeflugg az altalanos
ertelmi  képességek csokkenéseével, és
szamos vizsgalatban kimutattak, tobbek
kozott az alabbi teruleteken:

« mentalizacids feladatok,

. tarsadalmi normak megértése (Dewey-
torténetek),

. érzelemfelismerés mesterségesen
kivaltott arckifejezések alapjan,

« érzelmek azonositasa,

. tarsas szandék felismerése mozgo
geometriai alakzatok jeleneteiben,

. Oszinte és nem 6szinte
bocsanatkérések megkulonboztetése
(Whittington és Holland, 2017).

Vizsgalatok kimutattak, hogy a PWS-
sel él6 személyek az arcfelismerés és az

érzelemfelismerés terén jellemzéen
gyengébben teljesitenek a
kontrollcsoporthoz képest. Ez a
hianyossag megnehezitheti a tarsas

kapcsolatok kialakitasat és fenntartasat,
kialonosen serdulékorban.

Tovabba az mUPD-altipusu PWS-sel él6
személyeknél atipikus  arcfeldolgozasi
mintazat figyelhet6 meg: tekintetliket
els6sorban a beszélgetbpartner szajara
iranyitjak, mig a delécids altipusba tartozék
inkabb a szemkdrnyékre fékuszalnak
(Debladis és mtsai., 2019).

Noha a PWS-sel él6 személyek

gyakran nehézséget mutatnak masok
érzelmeinek felismerésében és
értelmezésében, egyfajta paradoxon is
megfigyelhetd. Gyakran rendkivul

erzékenyek masok lelkiallapotara — példaul
ha valaki szorongast vagy duhot él at.

Bar ezt a jelenséget eddig nem vizsgaltak
szisztematikusan, feltételezhetd, hogy a
fokozott éberség osszefligg a PWS-re
jellemzd allandd, fokozott ételkeresési

késztetéssel (lasd Holland és mtsai.,
2022).
Hasonléan fokozott  figyelmi  allapot

figyelheté meg akkor is, ha a PWS-sel é16
személy érzelmileg er6sen bevonodik egy
adott gondolatba vagy tevékenysegbe —
nem kizarolag az étellel kapcsolatban.

A fentiekben ismertetett szocialis-
kognitiv nehézségek mar a korai fejlédési
szakaszokban is megjelennek. Az mUPD-
altipusu  PWS-sel ¢él6 gyermekeknél
kifejezettebb szocialis kognitiv nehézségek
figyelneték meg, amelyek mintazata
hasonlésagot mutat az autizmusban
érintett gyermekekével (Dimitropoulos és
mtsai., 2022).

Az, hogy e specifikus kognitiv mikodésbeli
zavarok és az autizmushoz hasonld

jellemzék miként befolyasoljak  a
mindennapi tarsas funkcionalast és a
mentalis egészséget, egyelbére nem
teljesen tisztazott, azonban e
megfigyelések lehetséges
kovetkezményeit a jelentés késobbi

fejezetei részletesen targyaljak.
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A kategoériakon alapuld
diagnosztikai megkozelités szerint a
kutatasok azt mutatjak, hogy a PWS-sel
el6 személyek korulbelll 75%-a megfelel
az értelmi fejlédési zavar  (IDD)
diagnoézisahoz szikséges |Q-kritériumnak
(telies 1Q < 70).

Ez az arany alacsonyabb lehet a fiatalabb
korosztalyokban, kulonésen azokban az

orszagokban, ahol a PWS-sel ¢él6
gyermekek  korai  életkortdl  kezdve
novekedési hormon-kezelésben
részesulnek, ami kedvezben

befolyasolhatja a fejl6édési kimeneteleket.

Amennyiben az egyén képességeiben az
életkori elvarasokhoz viszonyitva
funkcionalis korlatozottsag is kimutathato,
ugy az IDD diagnodzis teljes
kritériumrendszere teljesulhet.

Egyes orszagokban az IDD
diagnosztikai  kritériumainak teljesulése
jogosultsagot  biztosit olyan szocialis

ellatasokhoz és tamogatasokhoz, amelyek
altalanosan elérhetbk az értelmi
fogyatékossaggal él6 személyek szamara.
A PWS-sel él6 személyek szikségleteinek
meghatarozasakor azonban az |1Q-tesztek
eredményei oOnmagukban nem adnak
kell6en pontos képet.

A funkcionalis képességek értékelésére
szolgalé eszkozok — példaul a Vineland
Adaptiv  Viselkedés Skalak - sokkal
informativabbak lehetnek. Ugyanakkor, ha
a funkcionalis felmérést kozvetlenil a
PWS-sel ¢él6 személlyel végzik, az
eredmények torzulhatnak az onreflexié és
az onértékelés nehézségei miatt.

Tovabba, a fentebb emlitett ,rejtett”
kognitiv mikodésbeli zavarok (példaul a
tervezési nehézségek) a hiperfagiaval és a
mentalis egészsegromlas egyeb
dimenziodival egyutt jelentés mértékben
befolyasoljak a PWS-sel él6 személyek és
csaladjaik  életmin6ségét, mindennapi
miikddését és pszichés terhelését.

A Prader—Willi-szindrbma és az
autizmus spektrumzavarok (ASC) kozott
tobb jellemz6 vonas mutat atfedést. Ezek
kozé tartoznak a ritualis viselkedésformak,
a besz(ikllt érdeklédési kor, valamint a
végrehajté funkciok és a szocialis kognitiv
muikodés zavarai.

Ezen tulmenéen a 15. kromoszéma PWS-
kromoszomarész-duplikacio  kapcsolatba
hozhat6 az autizmus spektrumzavarokkal,
ritkdbban pedig pszichotikus korképekkel
is. Ezt az allapotot maternal 15q
duplikaciés szindromanak nevezik (Lusk
és mtsai., 2016).

E megfigyelés alapjan szlletett az a
hipotézis, hogy a PWS mUPD-
genotipusaval élé személyek — a delécids
genotipussal élékkel ellentétben — fokozott
kockazatnak lehetnek kitéve az autizmus
spektrumzavar es a pszichotikus
betegségek kialakulasa szempontjabdl
(Veltman és mtsai., 2005).

A PWS-sel él6 személyek és az
autizmus spektrumzavarral (ASC)
diagnosztizalt személyek 0Osszehasonlitd
vizsgalatai egyarant azonositottak
hasonlésagokat és kulonbségeket az
autisztikus jellemzék tekintetében. Ez arra
utal, hogy a két allapot nem azonos, de
bizonyos teruleteken atfedéseket mutat.

Az Autizmus Diagnosztikus Obszervacios
Séma (ADOS) széles korben alkalmazott
eszkbz a PWS-sel ¢él6 személyek
autizmusanak vizsgalataban, azonban a
vele kapott eredmények sok esetben
valészindtlentl magas el6fordulasi aranyt
mutattak. Egy szisztematikus attekintésben
(Bennett és mtsai., 2015) a kutatok arra
jutottak, hogy a deléciés PWS-esetek
18%-a, mig az mUPD-altipusu PWS-sel
elék 35%-a felelt meg az autizmus
diagnosztikai kritériumainak.
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A jelenleg legmegbizhatébb el6fordulasi
becslés Dykens és mtsai.hoz (2017)
kothetd, akik mintajukban a PWS-sel él6
személyek  12,3%-anal  azonositottak
autizmus spektrumzavart, ugyanakkor az
ADOS prediktiv értekét alacsonynak (56%)
talaltak.

A rutinszer( viselkedéshez, a megszokott
eseményekhez val6 ragaszkodas, valamint
a kényszeres jellegld viselkedések a

vizsgalt populacio 76-100%-anal
megfigyelheték voltak. Az autizmus
diagnézisat megkapé PWS-sel él6

személyek korében azonban nagyobb
nehézségeket irtak le a  tarsas
kapcsolatteremtésben €s csOkkent
mindséget a tarsas valaszokban és
kozeledésekben.

ThA PWS és az autizmus
spektrumzavar kozotti hasonlésagok arra
utalhatnak, hogy mindkét allapotban
hasonldé mintazatu atipikus agyi fejlédés all
fenn. Mindazonaltal a PWS jelentésen
kulonbozik az ASC-t6l szamos egyéb
fenotipusos jellemz6 tekintetében — ilyen
példaul a csecsembkorban megjelend
hipoténia, a novekedési és nemi
hormonhiany, valamint a hiperfagia
kialakulasa. E tényezO6k arra utalnak, hogy
a PWS-sel él6 személyeknél az agy
fejlddésének olyan terlletei is érintettek —
klilondsen a hipotalamusz —, amelyek az
autizmussal él6 személyek esetében nem
mutatnak hasonl6 karosodast.

A PWS-sel él6 személyek kulonbozé
meértéekd ertelmi és kognitiv
muakodésbeli eltéréseket, valamint
jellegzetes fejlodési, kognitiv és
viselkedéses sajatossagokat
mutatnak. Ezek részben atfedésben
allhatnak az Ertelmi fejlédési zavar
(IDD) és/vagy az Autizmus
spektrumzavar (ASC) diagnosztikai
kritériumaival, amelyeket az olyan
nemzetkozileg elfogadott
kézikonyvek, mint az ICD-11 és a
DSM-5, meghataroznak.

A csaladok beszamoldi alapjan, ha a
PWS-sel él6 gyermek hivatalosan is
megkapja az IDD és/vagy ASC
diagnozist, ez gyakran hozzaférést
biztosit szamukra kiegészitd
tamogatasokhoz, specialis
szolgaltatasokhoz és oktatasi
fejlesztésekhez.

Azok a PWS-sel él6 személyek is
profitalhatnak azonban az autizmus
spektrumzavarral él6ket tamogaté
szakemberek tapasztalataibol és
szemléletébdl, akik formalisan nem
teljesitik az autizmus diagnosztikai
kritériumait, mikozben részesulnek a
PWS-specifikus €s egyeb relevans
tamogatasokban.

Egyes orszagokban azonban a PWS-sel él6 személyek nem férhetnek
hozza az értelmi fogyatékossaggal vagy autizmus spektrumzavarral
elék szamara fenntartott szolgaltatasokhoz, ha formalisan nem felelnek
meg a bevalasztasi kritériumoknak — még akkor sem, ha a szolgaltatas
szamukra relevans és hasznos lenne. Ezért kiemelten fontos, hogy a
csaladok és a klinikusok egyuttmikodve lépjenek fel az ilyen tulzottan
merev, kizard értelmezések ellen, a PWS-sel él6 személyek

érdekében.
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Ismétiédo és ritualis
viselkedésmintazatok, kognitiv
merevség, perseveracio és az ezekhez
tarsulé viselkedési megnyilvanulasok

Az ismétlodo és ritudlis viselkedések,
a viselkedéses rigiditas és a perszeveracio
jol ismert és gyakran dokumentalt jellemzéi
a PWS-sel él6 személyeknek.

A tipikusan fejl6d6é gyermekeknél is
eléfordul, hogy fejlédésik bizonyos
szakaszaban ritualis, ismétlédé vagy
kényszeres viselkedéseket mutatnak -
peldaul ismétlédéen kérdeznek,
ragaszkodnak az esti rutinhoz, kerulik
térkovek kozti hézagokra I|épést, vagy
kényszeresen gyljtenek meghatarozott
targyakat. Ezek a viselkedések tobbnyire
mar kora gyermekkorban megjelennek,
serdulékorig  fennmaradhatnak, = majd
fokozatosan csdkkennek.

A PWS-sel él6 személyek esetében
azonban ezek az ismétlédé és ritualis
viselkedések gyakran élethosszig
fennmaradnak, és a PWS-fenotipus
szerves, jellegzetes részét képezik. A
fokuszalt, intenziv érdekl6dési terlletek,
amelyeket gyakran Kifejezett
obszesszivitasként” irnak le, szintén
jellemzék a PWS-sel él6 személyekre
(Bechis és mtsai., 2021).

Noha a legtébb PWS-sel él6 személynél

megfigyelheték ismétlbdé és  ritualis
viselkedésformak, valamint  beszlkult
érdekl6édési mintazatok, e jelenségek

gyakorisaga, sulyossaga, fejlédési lefutasa
és életminéségre gyakorolt hatasa
egyénenként valtozik. Amennyiben
ezekhez a viselkedésformakhoz kifejezett
tarsas kommunikaciés nehézségek is
tarsulnak, az autizmus spektrumzavar
(ASC) egyulttes el6fordulasara utalhat
(err6l  bbvebben e fejezet késobbi
részében lesz sz0).

A PWS-sel ¢él6 személyeknél

megdfigyelhet6  ismétlédé és  ritualis
viselkedések leggyakoribb formai a
kovetkezdk:

« A merev napirendekhez, szabalyokhoz
vagy ritualékhoz val6 ragaszkodas
« Beszlkult érdekl6dési kor

« A kedvelt tevékenységek tulzott,
istétl6d6 vegzése

. Perszeveracio

. A targyak meghatarozott rendben

torténd elhelyezésének igénye

. Targyak felhalmozasa/gylijtogetés

. Kényszeres kérdezgetés

. Megerdsités, megnyugtatas keresése

. Ugyanazon kifejezések vagy mondatok
ismételgetése

(lasd: Bedard és mtsai., 2020; Clarke és
mtsai., 2002; Haig és Woodcock, 2017;
Whittington és mtsai., 2010; Wigren és
Hansen, 2003; Woodcock és mtsai., 2009).

A PWS-sel él6 személyek gyakran
hatarozottan ragaszkodnak ahhoz, hogy a

mindennapi tevékenységeket és
rutinfeladatokat meghatarozott maddon
hajtsak  végre —  példaul  mindig

ugyanabban a sorrendben 6ltézzenek fel,
vagy kizar6lag egy bizonyos tanyérral és
evbeszkozzel étkezzenek.

Ez a \viselkedési merevség gyakran
kiterjed a kornyezetukben él6kre is:
el6fordulhat, hogy elvarjak, masok
bizonyos ruhadarabot viseljenek, vagy az
asztalnal mindig ugyanarra a helyre
uljenek.

A PWS-sel él6 személyek szamara
emellett kifejezetten nehézséget okozhat,
ha egy rutin vagy feladat nem az altaluk
elvart maodon, sorrendben vagy
teljeskorden valdésul meg, illetve ha
valamilyen okbol nem tudjak azt befejezni.
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A megszokott rutinoktdl vagy
preferenciaktol  valé  eltérés  tartés
perszeveraciohoz vezethet, amelyet nehéz
megszakitani vagy mas iranyba terelni, és
amely gyakran vitatkozasba, ellenallasba
vagy érzelmi kitorésekbe torkollik.

A perszeveracio olyan akaratlan, ismétl6dé
viselkedés, beszéd vagy gondolat, amely
kils6 inger hianyaban is fennmarad. Ez a
jelenség nem csupan a mindennapi
rutinokra korlatozodik, hanem magaban
foglalhatja példaul az  étkezéssel
kapcsolatos specifikus viselkedéseket, a
kedvelt targyakhoz vagy
tevékenységekhez valé  hozzaférésre
iranyuld ismétlédé  kéréseket, illetve
bizonyos személyekhez valé ragaszkodast
is.

A  perszeveraci6 gyakran ismétl6dé
kérdezgetés vagy ugyanazon kijelentések
folyamatos ismétlése formajaban jelenik
meg, €s konnyen érzelmi kitoréshez
vezethet, ha a kérdésekre nem érkezik
valasz, a hozzaférés megtagadasra kerdl,
vagy a vart reakcié elmarad.

A szakirodalomban a PWS-sel él6
személyek ismétl6édé és ritualis
viselkedéseit, valamint besz(kult
érdekl6dési  mintazatait gyakran az
obszessziv—kompulziv zavar (OCD)
megnyilvanulasaként ertelmezték,
els6sorban a Yale-Brown Obsessive—
Compulsive Scal Yale-Brown Obszessziv-
Kompulziv Skala (Y-BOCS) alkalmazasa
alapjan.

Fontos azonban kiemelni, hogy ezt a
skalat az altalanos populaci6 szamara
fejlesztették ki, nem pedig fejlédési vagy
értelmi fogyatékossaggal €l6 személyekre.

Mig az OCD-vel él6 emberek a kényszeres
gondolataikat es viselkedéseiket
szorongaskeltének és zavardnak élik meg,
a PWS-sel él6 személyek tébbsége nem
tekinti ezeket kellemetlennek, és
jellemzéen nem is torekszik azok
megvaltoztatasara.

Az ismétlédd és ritualis viselkedések
egyik tovabbi meghatarozé jellemzéje a

rutin  iranti  fokozott igény, amely
Osszefuggésbe hozhaté a végrehajtd
funkciok karosodasaval, valamint az

érzelmi kontroll nehézségeivel, kulondsen
varatlan valtozasok esetén (Woodcock és
mtsai., 2009). Ez a viselkedésmintazat
egyértelmien megkulonbozteti a PWS-sel
elé szemeélyeket az obszessziv—kompulziv
zavarban (OCD) szenved6ktdl.

A tipikus fejlédésli, OCD-vel diagnosztizalt
populaciéon végzett faktoranalizis harom f6
faktort azonositott:
. felhalmozas (gydijtogetés)/szimmetria,
. szennyez6dés/takaritas,
. tiszta obszessziok
(kényszergondolatok) (Baer, 1993)..

Ezzel szemben a PWS-sel él6 személyek
esetében végzett vizsgalatok a tunetek
els6sorban a gydjtogetd viselkedéssel
mutattak erdés 0Osszefluiggést (Feurer és
mtsai., 1998). E kutatasi eredmények
Osszessége alapjan diagnosztikai
szempontbdl a legtobb PWS-sel él6
személy nem tekinthet§6 az OCD
kritériumrendszerének megfelelének, még
akkor sem, ha viselkedésuk felszinesen
hasonlo elemeket tartalmaz.

A PWS-sel él6 személyeknél
megfigyelhetd viselkedésmintak — példaul
a gyljtogetés, a kényszeres kérdezgetés
és kozlésvagy, valamint a rutinokhoz valé
er6s ragaszkodas - emlékeztetnek a
tipikusan fejl6dé gyermekek korai fejlédési
szakaszaiban megjelend viselkedésekre
(Evans és mtsai., 1997)..

Ezek a mintazatok ugyanakkor inkabb
hasonlésagot mutatnak mas fejlédési
zavarok, kulonosen az autizmus
spektrumzavar (ASC) jellemzéivel,
semmint az OCD-ben tapasztalt
kényszeres viselkedésekkel (Greaves és
mtsai., 2006; Whittington és mtsai., 2010;
Wigren és Hansen, 2003; Woodcock és
mtsai., 2009).
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Noha a PWS és az ASC esetében
megfigyelt ismétlédd és ritualis
viselkedések kozott szamos hasonlosag
létezik, a viselkedések tipusa és funkciodja
kozott egyértelmd kulonbségek figyelhetbk
meg. A PWS-sel él6 gyermekek korében
gyakoribb az ismétlédd kérdezgetés és
kozlésvagy, valamint a targyak gydjtése és
rendszerezeése, mig az autizmus
spektrumzavarral elé gyermekeknél
jellemzébb az ételvalogatas és a
kornyezeti részletekkel kapcsolatos tulzott
erzékenység, példaul a targyak
elrendezésének, sorrendjének vagy apro
inkonzisztenciainak  kérosan  fokozott
észlelése (Greaves és mtsai., 2006).

Az ugynevezett oppozicios
viselkedés gyakran vitatkozas, ellenallas
vagy megtagadas formajaban jelenik meg.
A PWS-sel él6 személy példaul impulzivan
visszautasithat egy felajanlott targyat vagy
tevékenységet, majd rovid idon belul
meggondolhatja magat. El6fordulhat, hogy
verbalisan hatarozottan elutasit valamit,
vagy ha nyomas ala helyezik, érzelmi
kitoréssel reagal, kulonésen akkor, ha
olyasmire kérik, amit nem szeretne
megtenni, vagy nem az altala megszokott
modon kell végrehajtania.

Az ilyen helyzetek gyakran vezetnek
konfliktushoz, amikor a PWS-sel él6
személy kitart az allaspontja mellett, még
akkor is, ha egyértelmld bizonyitékok
szolnak ellene.

El6fordulhat, hogy a személy latszdlag
figyelmen kivil hagy egy utasitast vagy
kérést, azonban ez sok esetben nem
szandékos ellenallas, hanem a lassabb
informaciofeldolgozas kdvetkezménye,
amely befolyasolja a megértés és a
valaszadas iddzitését. Ezt a viselkedést
gyakran tévesen mindsitik oppozicidnak,
ami feszlltséget okozhat, mikozben
tirelem és kivaras esetén a PWS-sel él6
személy rendszerint egyuttm(kodik — még
ha késleltetve is.

A rigiditds, a perszeveracié és a
konfabulacio alapvet6 szerepet jatszanak a
rutinokhoz valé ragaszkodasban és a

kognitiv feladatok, példaul a verbalis
fluencia soran tapasztalhat6
teljesitményben.

A perszeveracid gyakran ismétl6dé
kérdések vagy kijelentések formajaban
jelenik meg, példaul a folyamatosan
ismételt ,miért?” tipusu kérdésekben.
Gyermekkorban ez a viselkedés a fejl6dés
természetes része lehet, amely a
bizonytalansagb6l  fakadé  szorongas
kezelését szolgalja.

PWS esetén azonban felnéttkorban is
fennmarad, és egyre valtozatosabb
formakat Olthet. A rigiditas, a
perszeveracié és a konfabulacio kilondsen
kifejezetté valhat, ha a PWS-sel él6

személy nem érti teljesen az adott
helyzetet. E tényez6k  egylttesen
hozzajarulnak a feladatvaltasi

nehézségekhez, amelyek a PWS-sel él6
szemeélyeknél gyakoriak, és a kognitiv
rugalmassag korlatozottsagat tukrozik.

Bar ezt a jelenséget nem vizsgaltak
szisztematikusan, tobb beszamol6 is utal
arra, hogy a PWS-sel él6 személyek
fokozott Szenzoros érzékenységet
tapasztalnak, példaul bizonyos szagok,
szinek vagy hangok iranti kifejezett
ellenszenvet, amelyek $zenzoros
kellemetlenséget valthatnak ki. Ezek a
tulérzékenységek feltehet6en egy
altalanos fokozott kdrnyezeti éberséggel
€és az ingerekhez valo alkalmazkodasi
nehézséggel allnak 6sszefuggésben.

Ez a sajatossag gyakran megfigyelhet6 az
autizmus spektrumzavarral (ASC) él6
szemeélyek esetében is.
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Egy olyan viselkedésforma,
amelyet mindeddig nem  vizsgaltak
részletesen, am amelyrdl tobb esetleiras is
beszamol, és potenciadlisan rendkivul
sulyos kovetkezményekkel jarhat, a
megszOkés vagy elbujas. Ez el6fordulhat
éjszaka, amikor a kornyezetében élok
nincsenek tudataban a torténteknek, illetve
nappal, hirtelen, latszolag spontan médon.

A viselkedés pontos hattere és az, hogy
vajon a PWS-hez tarsulé6 mas jellemzdk —
peldaul a szorongas, az impulzivitas vagy
az oppozicios viselkedés -
megnyilvanulasaként értelmezheté-e,
jelenleg nem ismert. Feltételezhetd, hogy a
viselkedést egy kulondsen erés motivacios
késztetés hajtja, példaul az étel, vagy mas,
er6sen vagyott jutalom megszerzésének
szandéka. A gyenge id6- és
tavolsagészlelés, valamint a
kockazatfelméré6 képesség hianyossagai
szintén hozzajarulhatnak a viselkedés
olykor vakmerd és veszélyes jellegéhez.

A megszokéshez kapcsoldédoan
panikreakciokrél is beszamoltak PWS-sel
elé személyeknél, amikor ételt lattak, de
annak elfogyasztasa nem volt
engedélyezett. Ez a viselkedés kulondsen
akkor fordulhat el6, ha az érintett személy
ugy Vvéli, hogy az adott helyzetben jogosan
hozzaférhetne az ételhez.

A megszokés érthetéen komoly
aggodalmat kelt a gondozokban és a
tamogato személyzetben, mivel
dokumentaltak olyan tragikus eseteket is,
amikor a PWS-sel él6 személy halalos
kimenetelli balesetet szenvedett, példaul
elltotte egy auté (Murray és mtsai., 2021).
Az ilyen viselkedések megel6zésének és
kezelésének stratégiait a jelentés 4. része
targyalja.

|
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Az ismétl6dd és ritualis “S‘emmii’ sem (ehet neki mondani,
viselkedesek, a rigiditas, a mert i mindent tud. Nincs ezen a
perszeveracio, a konfabulacio és az foldon semmi, amit ne tudna.
oppozicios viselkedés gyakoriak a
PWS-sel él6 személyek korében.
Ezek részben hasonlitanak a
tipikusan fejl6dé gyermekek korai
életkorban megfigyelhet6
viselkedésformaihoz, valamint

Te gesen mino/egg, mirél van s20 -
peldaul az iskoldban, ha azt
mondjdk neki, hogy a cat szdt
nem K-val hanem C-vel kel irni,
¢ azt fogja mondani: ,,nem’ €s

bizonyos elemeikben parhuzamot akkor is dgy irja, ahogy 6 akarja.

mutathatnak az autizmus Amikor végil & maga dont dgy,

spektrumzavarral élé személyek hogy vdltoztat, akkor meg is tesz

viselkedéseivel is, azonban nem Ez az eqyik dolog amivel a
azonosak azokkal. tandrai a leginkdbb kizdenek. 99

) ; L - Egy PWS-sel él6 iskolas fiu édesanyja
E viselkedésmintak nem felelnek (Dél-Afrika)

meg az obszessziv—kompulziv
zavar (OCD) diagnosztikai
kritériumainak, ahogyan azt a
tipikus fejlédési populacid
esetében meghataroztak.

Mindazonaltal a fenti viselkedéses
sajatossagok bizonyos
helyzetekben — példaul amikor egy
megszokott rutint megszakitanak
vagy megvaltoztatnak —
hozzajarulhatnak érzelmi kitorések
kialakulasahoz.
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Viselkedésbdl adodé nehézségek

A problémas vagy aggodalomra
okot adé viselkedések altalanos
jellemzoi

A Kkulénb6z6 modszertanokat és
értékel6skalakat - példaul a
Gyermekviselkedési Kérdbiv (CBCL) és a
Fejl6édési Viselkedés Ellenérzé Lista (DBC)
— alkalmaz6 kutatasok irtak le azt a
viselkedési, illetve neuropszichiatriai
fenotipust, amely a Prader—Willi-szindréma
(PWS) egyik meghatarozo jellemzéje.

A szakirodalom klinikai és populaciés
mintakon alapulé adatokat k6zdl kalonb6zé
orszagokbdl szarmazé, PWS-sel él6
gyermekekrdl és felnbttekrdl (Dykens és
mtsai., 2003; Einfeld és mtsai.,, 1999;
Holland és mtsai., 2003; Schwartz és
mtsai., 2021; Sinnema és mtsai., 2011).

TNoha a hasznalt terminologia és a
riportalt szazalékos aranyok eltérnek az
egyes vizsgalatokban, a kutatok kozott
széles kor( egyetértés van abban, hogy a
4. abran felsorolt elemek képezik a PWS
viselkedéses fenotipusanak f6 dsszetevéit.
Ezekhez tarsulnak a koros affektiv
allapotok és az, amit a szakirodalom
,szorongasként” ir le. Ahogyan azt a

késdbbi fejezetekben kifejtjuk, a
.Szorongas” kifejezés helyett a
,szorongasos feszlltség” pontosabban

fejezi ki a PWS-re jellemz6 allapotot.

A Fejlédési Viselkedés Ellen6rzé
Lista (DBC) alkalmazasaval végzett
longitudinalis kutatasok — amelyek PWS-
sel él6 gyermekek és felnéttek, valamint
mas neurodevelopmentalis szindromakkal

el6 személyek viselkedését kovették
nyomon — Kkimutattak, hogy ezek a
viselkedéses  jellemzik, bar nem
kizarélagosak a PWS-re, magas

gyakorisaggal fordulnak eld, és id6ben
tartosan fennmaradnak (Einfeld és mtsai.,
1999).
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Amint azt a jelentés 4. részében, a
mogottes  mechanizmusokat  bemutato
fejezetben  részletesen targyaljuk, e
megdfigyelések arra utalnak, hogy ok-
okozati 6sszefliggés allhat fenn a PWS
genotipusa es a jellegzetes
neuropszichiatriai fenotipus kozaott.

A kovetkezd fejezetekben Gsszefoglaljuk a
legfontosabb problémas
viselkedésmintakat és kéros mentalis
allapotokat, kulonds tekintettel Schwartz és
mtsai. (2021) tanulmanyanak
megallapitasaira.

Hiperfagia (tulzott étvagy)

A PWS-sel él6 személyeknél az agy
hipotalamuszaban olyan muakodési
rendellenesség all fenn, amely befolyasolja
az eéhségérzet és a jollakottsag normal
szabalyozasat. A hipotalamusz feladata,
hogy kulonb6z6 agyi haldézatok és keérgi
régiok aktivalasan keresztul jelezze az
ehség megjelenését étkezés elbtt, illetve a
jollakottsag érzését étkezés utan.

Bar tudomanyos vita targya, hogy a PWS-
sel él6 személyek valdéban folyamatos
ehségeérzetet tapasztalnak-e még étkezeést
kovetéen is, egyértelmi, hogy naluk
allando, kényszeres evési késztetés van
jelen.

A hiperfagia viselkedésmintazata élesen
kalonbozik a szindroma korai szakaszara
jellemzé csOkkent taplalékfelvétel
id6szakatol. Ez a tulzott étvagy rendszerint
mar kisgyermekkorban megjelenik,
kilénésen akkor, ha a PWS-sel él6
gyermek szabad hozzaféréssel rendelkezik
az ételhez, ami gyorsan  tulzott
taplalékfelvételhez €s koros
sulygyarapodashoz vezet. A PWS-sel él6
gyermekek és felnbttek nem képesek
kaldriabeviteliket energiaszukségletikhoz
igazitani, mivel a belsdé jollakottsagi
jelzések zavartak
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Szuletéskor a PWS-sel él6 csecsemfék a
terhességi korukhoz viszonyitva alacsony
szlletési sulyuak, gyenge szopasi reflexet
mutatnak, nehezen vagy vonakodva
taplalhaték, és gyakran sulygyarapodasi
elmaradas jellemzi Oket. A megfelel
novekedés és testsulygyarapodas ebben
az életszakaszban rendszerint csak
szondataplalassal biztosithaté.

Egy vizsgalatban az édesanyak arrdl
szamoltak be, hogy gyermekik PWS
esetén mar korulbelul 30 honapos korban
kezdett fokozott érdekl6dést mutatni az
étel irant (Goldstone és mtsai., 2012).

A taplalkozasi viselkedés alakulasanak
kllonb6z6 szakaszait — a hipofagiatél a
hiperfagiaig — részletesen leirtak: a korai
sulygyarapodasi elmaradas idészakatél, a
latsz6lag  indokolatlan  sulyndvekedés
fazisan at, egészen a hiperfagia
kialakulasaig, amely atlagosan nyolcéves
kor korul kovetkezik be (Miller és mtsai.,
2011).

A hiperfagiahoz kapcsolédd kockazatok
élethosszig fennmaradnak, amennyiben az
ételhez valé hozzaférés nem kerul gondos
szabalyozas ala. A jelenség mogottes
neurobioldégiai mechanizmusait és a
lehetséges beavatkozasi stratégiakat a
jelentés 4. és 5. része részletezi.

A tulzott étkezés és a folyamatos,
kényszeres evési késztetés a PWS-sel él6

szemelyek szinte teljes korében
megdfigyelhet6, bar annak intenzitasa
egyénenként eltér6 lehet. A hiperfagia

kozponti jellemzdje az, hogy az érintett
személy az energiaszikségletét messze
meghaladé mennyiségu taplalékot
fogyaszt.

A hiperfagia kérd6iv alkalmazasaval
végzett kutatasok tovabbi, ezzel
Osszefluggd viselkedésformakat is
azonositottak, tébbek kozaott:
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. ételek felhalmozasa és eltulajdonitasa
. az étellel valé kényszeres foglalkozas,
illetve az arrdl folytatott tulzott mértéki

beszéd
. olyan targyak vagy anyagok
elfogyasztasa, amelyeket  normal

koriimények kozott nem tekintenénk
ehetének (Schwartz és mtsai., 2021).

Az étkezési viselkedés kozvetlen
megfigyelésével végzett vizsgalatok —
amelyek soran a PWS-sel él6 személyek
meghatarozott ideig (altalaban egy 6ran at)
szabadon férhettek hozza az ételhez —
kovetkezetesen azt mutattak, hogy a PWS-
sel él6 résztvevok jelent6sen tobb ételt
fogyasztanak, és joval tovabb esznek, mint
a kontrollcsoport tagjai (Holland és mtsai.,
1993; Lindgren és mtsai., 2000; Zipf és
Bernston, 1987).

Amikor a PWS-sel él6 személyek dnmaguk
ertekelték ehseég- és  jollakottsagi
szintjuket, az értékek ugyan a varhato
irAnyban valtoztak az étkezés soran, de
csak akkor, amikor az elfogyasztott
kalériamennyiség haromszorosa volt a
tipikus fejlédésli személyekének (Holland
és mtsai., 1993).

Ezek az eredmények arra utalnak, hogy a
PWS-ben az ehség—jollakottsag
szabalyozasaban szerepet jatszo
visszacsatolasi mechanizmusok jelentésen
csokkent érzékenységlek, de nem teljesen
hianyoznak.

Azok a PWS-sel él6 gyermekek,
akiknél korai életkorban feldllitottak a
diagnozist, és akik bizonyos mértékig
tisztaban vannak allapotukkal, rovid tavon
képesek lehetnek étkezési viselkedésik
részleges kontrolljara. Ez a képesség
rendszerint addig marad fenn, amig az
érintett személy olyan kornyezetben él,
ahol az ételhez valo hozzaférés szigoruan
szabalyozott. Hosszabb tavon azonban, ha
az étkezés nincs korlatozva, ez jelentés,
akar életveszélyes mértékl elhizashoz
vezethet.
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Ez nem az akarater6 hianyabdl fakad,
hanem a PWS sajatos genotipusanak
kovetkezménye, amely az agy fejlodését
befolyasolja, és felboritja az éhségérzet, a
jOllakottsag és az  energiahaztartas
idegrendszeri  szabalyozasat (lasd a
jelentés 4. részét).

Jelenleg nem egyértelm(i, hogy a PWS-sel
elé  személyeknél tanulassal vagy
viselkedésterapiaval fejlesztheté-e az
étkezés  feletti részleges kontroll,
ugyanakkor eseti beszamolok szerint
bizonyos korulmények kozott — példaul
vallasi bojtok idején, mint a Ramadan —
rovidebb id6szakokra képesek lehetnek
onmegtartoztatasra.

Sulyos testi betegség esetén
étvagycsokkenés is eléfordulhat, amelyet a
kornyezet nem feltétlenul vesz észre.
Amennyiben azonban a PWS-sel él6
személy oOnként vallalja a bojtot, nem
panaszkodik és nincsenek testi tlnetei,
akkor komoly szomatikus betegség
valészinlsége csekély.

Amig nem allnak rendelkezésre a
hiperfagiat csokkent6 hatékony kezelések,
az élelmiszer-hozzaférés szigoru kontrollja
és a ,biztonsagos étkezési kornyezet”
biztositasa (lasd a jelentés vonatkozo
fejezetét) marad a leghatékonyabb és
legbiztonsagosabb megelbzési stratégia az
életveszélyes  elhizas  kialakulasanak
megel&zésére (lasd az 5. részt).

A hiperfagia sulyossaga egyénenként
eltér, és idében is valtozhat ugyanazon
szemeély esetében. A koérosan fokozott
étvagy azonban — a sulyos elhizas, illetve
az etel félrenyelésébdl, fulladasbdl és
egyéb szovédményekbdl ered6 kockazatok

miatt — fokozott morbiditassal és
mortalitassal  jar, valamint rdvidebb
élettartammal tarsul a PWS-sel él6

személyek korében (Bellis és mtsai.,
2021).

A hiperfagia legsulyosabb formaja akut
gyomortagulatot és akar gyomorrupturat is
okozhat.
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A hiperfagia kockazata minden
PWS-sel él6 személynél fennall,
noha annak meértéke eltérd lehet.
Megfelel6 kezelés és kornyezeti
kontroll hianyaban azonban sulyos,
életmindséget ronto és életet
veszelyeztetd elhizashoz vezet,
amely mind a mentalis és fizikai
egészseget, mind az élettartamot
jelentésen befolyasolja.

A PWS-sel él6 személyek nem
képesek taplalékfelvételuket
energiaszukseégletukhoz igazitani.
Szuletéskor és a korai
gyermekkorban jellemzéen az
energiaszukségletnél alacsonyabb
kaloriabevitel figyelheté meg,
hacsak nem alkalmaznak
kiegészit6 taplalasi modszereket.
Ezzel szemben a korai gyermekkor
utan a PWS-sel él6 személyeknél
sulyosan karosodik az evés
szabalyozasa, és képtelenné
valnak az ételbevitel korlatozasara
az energiaszukségletiknek
megfelel6 mértékben.

A PWS-sel élé személyek —
akaratuktol fuggetlenul — kérosan
torzult éhség- és
jollakottsagérzéssel rendelkeznek,
igy az étkezeést kovetben is
fennmarad az evési vagy, meg
akkor is, ha az energiaszukségletuk
mar kielégult (a beavatkozasi
lehet6ségekrdl lasd az 5. részt).
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Erzelmi vagy indulati kitorések

Az .érzelmi vagy indulati kitorés” kifejezés egy jellegzetes viselkedésmintazatot ir le,
amelyre hirtelen kezdet, intenziv érzelmi reakcio és fokozatos lecsengés jellemzé. Az
ilyen kitorések a korai fejlédés természetes velejarodi, €s minden gyermeknél — beleértve
a tipikusan fejl6édéket is — megfigyelheték koralbeltl hatéves korig. A PWS-sel él6
személyeknél azonban ezek az érzelmi vagy indulati kitérések gyakrabban fordulnak eld,
és gyakran fennmaradnak a kés6bbi gyermekkorban, sét felnéttkorban is.
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A harag az eqyik legnagyobb problémdnk. Kényszeresen dihés lesz, mintha
teljesen elveszitené az onuralmat.. Nem szeretlek, utdllak! - ilyeneket mond.
Ha példdul a nagynénje pribdl vele beszélni, azt mondja: ‘te mdr nem vagy a
nagynéném’ 9@ _ Egy PWS-sel él6 iskolas fiu édesanyja (Dél-Afrika)
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Néha dqy érzem, mintha felgyorsulna az elmém. Til sok gondolat kavarog a
fejemben, és képtelen vagqyok eqy dologra dsszpontositani. Megpribdlom
elmagyardzni mdsoknak, de iqy tinik, nem értik meg - vagy nem figyelnek
rdm. €2 nagyon feldichit. llyenkor sokat segit, ha valaki csak ott van mellettem,
megfogia a kezem, és segit abban, hogy eqyetlen dologra koncentrdljak - arra,
ami éppen most a legfontosabb. 99 — PWS-sel él6 fiatal férfi (Németorszag))

Az érzelmi vagy indulati kitoréesek a PWS-sel él6 személyek 60-70%-anal
megfigyelheték, életkortdl és genetikai altipustdl figgetlendl.

A kitorések rendszerint egyéni mintazatot kovetnek a kivalté inger, a lefolyas és a
lecsengés tekintetében. Gyakran latszélag jelentéktelen események valtjak ki Oket,
példaul vélt sértés, étellel kapcsolatos nézeteltérés, utasitas vagy kovetelés, illetve
korabbi sérelem vagy stresszes élmény felidézése.

A kitorések sok esetben ismétl6édd kérdezgetéssel kezdbdnek, majd fokozatosan
intenzivebb érzelmi reakciova alakulnak, amely soran eléfordulhat kiabalas, siras, dihos
szovaltas, és esetenként fizikai agresszid is. A lefolyas id6tartama néhany perctdl akar
tobb oraig is terjedhet, majd jellemzéen érzelmi kimerulés, blntudat és bocsanatkérés
koveti.

A helyzet korai szakaszaban a figyelemelterelés vagy az érzelmi deeszkalacié gyakran
hatékony lehet, azonban egy bizonyos pont utan a kitorés elkerllhetetlenné valik, és
végig kell futnia természetes lefolyasat (Rice és mtsai., 2018; Tunnicliffe és mtsai., 2014).

Ezt a mintazatot a 6. abra szemlélteti. Az érzelmi vagy indulati kitorések tetépontja
azonban egyénenként eltérd lehet, és a feszlltség fokozatos felépllése gyakran
lassabban zajlik, mint ahogy az abran lathaté — kulondsen akkor, ha alacsony intenzitasu,
de tartds stresszhatasok halmozdodnak fel, amelyek idével fokozzak az érzelmi terhelést.
A lehetséges neurobioldgiai mechanizmusokat és a kezelési megkozelitéseket a jelentés
4. része ismerteti.

%3 3. Rész: Problémas viselkedések
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A DUHKITORES (ERZELMI KITORES) ANATOMIAJA

Duhkitorés / leallas

@ 4 Ujraszervezddés
o 2
n
Regeneracié (helyreallas)
1 Feszulltségfokozddas 5
Time
JELMAGYARAZAT:

1- Feszultségfokozodas szakasza: a stressz ndvekszik, de megfelelé beavatkozasokkal
az érzelmi allapot még deeszkalalhato.

2- Stresszreakcids szakasz: a stressz hatasai jelentés neurobioldgiai és viselkedéses
valtozasokat idéznek eld. Az érintett személy verbalis vagy fizikai terelésre mar nem
reagal, és a kitorés kliszobén all.

3- Duhkitorés / ledllas szakasza: ez a fazis nagy mennyiségl neurokémiai és testi
energia kisulésével jar, amelynek id6tartama egyénenként valtozo, de mindig idében
behatarolt.

4- Ujraszervez6dés szakasza: fokozatos helyreallas, amely alatt az autoném
idegrendszer mikoddése normalizalodik.

5- Regeneracios (helyreallasi) szakasz: az érzelmi és fizioldgiai allapot visszatér az
alapszintre.

Az érzelmi vagy indulati kitorés jellegzetes id6beli lefutasanak szemléltetése. Janice
Forster engedélyével.

Az érzelmi vagy indulati kitorések
rendkivul gyakoriak, és
el6fordulasuk jelentésen
befolyasolhatja a PWS-sel élo
szemely szubijektiv jollétét és
életmindségét, valamint csaladja
mindennapi életét és pszichés
terhelését.
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Testre iranyul6 6nsérté
viselkedések

A testre iranyul6  onsértd
viselkedések kulonb6zd formai gyakoriak
az értelmi fogyatékossaggal él6 személyek
korében, kulonosen azoknal, akik sulyos
vagy halmozott értelmi fogyatékossaggal,
illetve autizmus spektrumzavarral (ASC)
élnek.

Osszefiiggés allhat fenn az egyén fejlédési
zavarat kivalto genetikai eltérés és az adott
szindrémara jellemzé onseértd
viselkedésformak kozott (lasd Waite és
mtsai., 2014 — a kulonb6zé genetikai
neurodevelopmentalis szindromak
viselkedéses fenotipusairdl).

Mivel az Onsértés megjelenési formaja
szindromanként eltér6 mintazatot mutat,
ugy tinik, hogy az onsértd viselkedés nem
els6sorban tanult, hanem az adott
szindromahoz kapcsol6od6é neurobioldgiai
mechanizmusok hatarozzak meg.

Ez a szindrbmara jellemz6 sajatossag a
PWS esetében is megfigyelhetd, ahol a
leggyakoribb 0Onsérté viselkedésforma a
borpiszkalas, ritkabb esetben pedig a
rektalis piszkalas.

A Dboérpiszkalas el6fordulasi aranya a
vizsgalatok  szerint 50-100%  kozott
mozog, es életkortdl fuggetlenl
megjelenhet, olykor mar haroméves
korban is (Bull és mtsai., 2021; Whittington
és Holland, 2020).

A Dborpiszkalas gyakran meglévo

bérelvaltozas — példaul heg vagy
rovarcsipés — helyén kezdédik, bar ez nem
minden esetben jellemz6. Leggyakrabban
a karokat, a labakat és az arcot érinti.
Egy interjus vizsgalatban tiz PWS-sel él6
személyt kérdeztek meg arrdl, mieért
kaparasszak a bdéruket. A legtobben
viszketd borérzetet emlitettek okként, mig
masok unalmat vagy szorongast jeldltek
meg kivalté tényezbként (Didden és mtsai.,
2008).
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Sulyos esetekben a tartdos bérpiszkalas
kiterjedt bérfekélyek és szovetkarosodas
kialakulasahoz vezethet, ami orvosi
ellatast vagy akar koérhazi kezelést is
szukségesse tehet.

Bar ez a testre iranyuld onsérto
viselkedésforma egyértelmien a PWS-hez

tarsulo bioldgiai sérulékenység
kovetkezménye, az el6fordulas
gyakorisagat  kornyezeti tényezdk is

jelentésen befolyasoljak. llyenek lehetnek
peldaul a strukturalatlan napirend, a
tevékenységhiany, illetve a viselkedéshez
tarsul6 specifikus kdvetkezmények (Hall és
mtsai., 2014).

Amennyiben a bdérpiszkalasra valé hajlam
feler6sodik, vagy a viselkedés Uujonnan
jelenik  meg, illetve mas oOnsertd
magatartas is kialakul, elengedhetetlen a
kivaltd okok és hattértényez6k alapos
feltarasa. Ezeket a neurobiolégiai és
pszicholégiai mechanizmusokat a jelentés
4. része, mig a lehetséges kezelési és
intervenciés megkozelitéseket az 5. rész
ismerteti részletesen.

A Prader-Willi-szindrémaban (PWS)
megjelend boérpiszkalasrél készult atfogo
szakirodalmi attekintés az alabbi
megallapitasokra jutott:

« A Dborpiszkalas a tipikusan fejl6dd
populaciéban is el6fordul, azonban
PWS esetén a hajlam ennek
kialakulasara nagymértékben fokozott,
mivel a viselkedéses kockazati kiszob
jelentésen alacsonyabb.

« A viselkedés gyakran — bar nem
kizar6lag — rovarcsipés vagy egyeb
bérelvaltozas helyén kezdédik, majd
id6vel tartossa valik.

. Lehet epizodikus lefolyasu, és gyakran
sulyosbodik azokban az idészakokban,
amikor a bér gyakrabban fedetlen,
illetve n6 a rovarcsipések eléfordulasa.
A tanetek multimodalis kezeléssel
enyhithetok, és a viselkedés
remisszioba kerulhet, amely egy
kovetkezd epizodig fennmarad.
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. A viselkedés fennmaradasat id6vel
fenntarthatja az, hogy a bérpiszkalas
gyulladasos reakciét valt ki, és ennek
enyhitése tovabbi kaparaszasra
késztet; valamint a magas
fajdalomkuszob, amely — mivel ezzel
korrelal — csOkkenti a bér- vagy rektalis
piszkalas averziv éiményét.

« A fennmaradas masik oka lehet az
onnyugtato, feszultségcsokkentd
hatas, amely az ismétl6d6 viselkedés
automatikus megeroisitése réven
rogzul.

« A Dboérpiszkalas nem sorolhaté az

obszessziv—kompulziv tunetcsoportba,
ugyanakkor osszefligghet a fokozott
stresszel, a szorongassal és a
depressziv  hangulattal, kiléndsen
akkor, ha az oOnsérté viselkedés
nagyobb intenzitasu és gyakoribb
el6fordulasu.

A rektalis piszkalas a testre iranyuld
onsértd viselkedés egy masik formaja,
amelyet bar szisztematikusan nem
vizsgaltak, a szakirodalom és a klinikai
tapasztalatok a borpiszkalas kiterjedtebb,
veszélyesebb valtozatanak tekintenek.

Esettanulmanyok (Butler, 2021) és klinikai
megfigyelések szerint ez a viselkedés
jelentés végbélvérzést, vérszegényseget,
valamint a végbél szoveteinek karosodasat
okozhatja. El6fordulhat, hogy a
viselkedéshez idegentestek  végbélbe
helyezése is tarsul.

A Dbobrpiszkalashoz hasonléan a rektalis
piszkalas is perzisztalé viselkedés, és
gyakran azt eredményezi, hogy a PWS-sel
elé szemeély hosszu idét tolt a mosdoban.
A kockazati tényezdk kozé tartozhat a
sulyos székrekedés és az a szubjektiv
erzés, hogy a széklet elakad vagy
.bennragad” a végbélben.
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A testre iranyuld onsért6 viselkedés —
leggyakrabban tartés bérpiszkalas
formajaban — nagyon gyakori a PWS-sel
elé személyeknél. Ritkabb esetben
rektalis piszkalassal is tarsulhat. Ezek a
viselkedések testi torzulasokat
okozhatnak, jelent6s szOvetkarosodassal,
valamint sulyos fert6zések és orvosi
szovédmények kockazataval jarnak.

A hiperfagia, az érzelmi vagy indulati

kitorések, valamint a borpiszkalas nem
kizarolag a PWS-re jellemzd jelenségek,

azonban gyakorisaguk és sajatos

megnyilvanulasi mintazatuk kifejezetten a

szindromara utal. E kulonboz6

viselkedésformak — akar kulon-kulon, akar
egyuttesen — a PWS-sel él6 személyek és
csaladjaik szamara a legnagyobb kihivast

jelentik, és mélyen befolyasoljak a

szubjektiv jollétet, a mentalis egészséget

és az életminfséget.

A rektalis prolapszus (a végbél eléesése)
egyarant lehet sulyosbitd tényezd, illetve
kovetkezménye is a tartdés rektalis
piszkalasnak. A vérzes gyakran
félrevezetd lehet, és indokolatlan orvosi
kivizsgalasokhoz  — példaul colitis
gyanujahoz — vezethet.

A Kklinikai tapasztalatok szerint a rektalis
piszkalas gyakrabban fordul el6 a PWS

anyai uniparentalis diszomias (mUPD)
genetikai  altipusaval él6 személyek
korében.

A hajtépkedés (trichotillomania)
el6fordulasat PWS-ben is leirtdk, azonban
gyakorisaga nem haladja meg a tipikusan
fejlédé populacioban megfigyelt aranyt.
El6fordulhat, hogy a személy a Kkitépett
hajat elfogyasztja (trichofagia), amely nem
emészthetd meg, és emésztérendszeri
szovédményekhez, akar bélelzardédashoz
is vezethet.
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A mentalis allapot zavarai

A mentalis allapot eltéréseinek
altalanos jellemzéi

Az eddig ismertetett viselkedéses
sajatossagokon tul a PWS-sel él6
személyek  esetében megnovekedett
kockazat figyelhet6 meg olyan mentalis
zavarok kialakulasara, amelyek
els6dlegesen a szubjektiv érzelmi és

pszichés allapot megvaltozasaval
jellemezheték. lde tartoznak az affektiv
(hangulati) zavarok, a szorongasos

feszlltség, valamint a pszichotikus jelleg(
hiedelmek és élmények, amelyek a
pszichotikus zavarokra jellemzé klinikai
képre utalhatnak.

Ezek a mentalis allapotvaltozasok gyakran
egyutt jarnak uj, szokatlan
viselkedésformak megjelenésével, illetve a
mar meglévé viselkedésproblemak
sulyosbodasaval.

Amennyiben nem  készlUl részletes
pszichologiai és pszichiatriai anamnézis,
amely kifejezetten rakérdez a személy
hangulatara, bels6 élményeire és mentalis
tapasztalataira, e problémak kdénnyen
rejtve maradhatnak (lasd a jelentés 4.
részét).

A komplex pszichopatologiai értékelés,
amely azonositja, fennall-e tarsulé mentalis
betegség, alapveté a célzott és hatékony
kezelési terv kidolgozasahoz.

Ebben a fejezetben a PWS-ben leirt
gyakori mentalis allapotvaltozasokat
mutatjuk be, majd a kivalto tényezbket és a
lehetséges kezelési megkozelitéseket a
jelentés 4. és 5. részében targyaljuk
részletesen.

A PWS-ben ,szorongasként” értelmezett
klinikai jelenségek kozé tartozhatnak
példaul:

. ismétlédd kérdezgetés,

. fel-ala jarkalas,

. tulzott beszédkésztetés,

« kézmozdulatok,

. remeges,

« ismétlédd ellenérzé viselkedés.
Fontos azonban hangsulyozni, hogy ezek
a tunetek PWS-ben oOnmagukban is
gyakoriak, és nem feltétlentl utalnak
S$zorongasos zavarra.

Emellett a PWS-sel él6 személyek gyakran
nehezen fejezik ki bels6 mentalis
allapotaikat, példaul az aggodalmat,
feszultséget vagy nyugtalansagot, illetve
az ezekhez tarsul6 fizioldgiai tuneteket —

mint a fokozott vegetativ izgalom -,
amelyek a standard  diagnosztikai
rendszerekben a szorongas  Kkisérd
jelenségeinek  szamitanak. Jellemz6

tovabba a kornyezet bizonyos elemeire
iranyul6 fokozott figyelmi éberség és
részletérzékenyseég.

A szorongas tipikus testi tinetei — mint az
izzadas, a szivdobogasérzés vagy a
gyomor-bélrendszeri panaszok — gyakran
hianyoznak. Ennek hatterében
valészinlileg az all, hogy a PWS-ben
tapasztalt ,szorongas” etioldgiailag eltérd
jelenség, vagy hogy a testi tlnetek az
autonbm idegrendszer muikodészavara
miatt nem a megszokott mddon
jelentkeznekn.

%3 3. Rész: A mentalis allapot koros eltérései
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Amint azt a késébbiekben
részletesen targyaljuk, a ,szorongasos’
tinetek (szorongasos feszultség), az
ismétlédd kérdezgetés és az érzelmi vagy
indulati kitorések gyakran Osszefliggnek
egymassal, kuldndsen bizonytalan
helyzetekben, illetve olyan szituacidkban,
amikor a személynek figyelmi valtast kell
végrehajtania - példaul egyik
tevékenységrél a masikra kell
atkapcsolnia.

A PWS-sel él6 személyek esetében az
ilyen tipusu kognitiv terhelést jelentd
valtozasok kulondsen megterheléek, ami
az adott pillanatban fokozott stresszhez
vezethet. Ez gyakran valtja ki az ismétlédd
kérdezgetést, amely egyfajta megkuzdési
mechanizmusként szolgal a fesziltség
csOkkentésére (Woodcock és mtsai.,
2009).

A PWS-re jellemzd kognitiv funkcidézavarok
és a hipotalamusz muikodeési
rendellenessége miatt el6fordulhat, hogy
az érintett személy nem képes pontosan
értelmezni a szocialis és fizikai kornyezetét
(lasd a rendellenes agyi fejlédésrél szolo
fejezetet)).

A kornyezet torzult észlelése és
értelmezése fokozott bels6
bizonytalansagérzethez  vezethet, es
akadalyozhatja a megfelel6 valaszreakciét
a valdés vagy vélt veszélyhelyzetekre, ami
félelemérzet kialakulasat eredményezheti.
A varakozassal 0sszefuggd (anticipatoros)
szorongas szintén el6fordulhat, kulonosen
étkezések elbtt, illetve valamilyen el6re
vart esemeény kapcsan.

A PWS-sel él6 személyek
szorongasos feszultség altalaban
helyzetflggd, és leggyakrabban
rutinvaltozasokhoz, illetve az étellel
kapcsolatos bizonytalansaghoz
kothetd.

A PWS-ben tapasztalt szorongasos
feszultség inkabb a bizonytalansag
érzésének kovetkezménye,
semmint a tipikusan fejl6dé
populacioban megfigyelt
generalizalt szorongasos zavar
tineteinek megfeleld jelenség.

A klinikusok szamara fontos, hogy
a ,szorongasos tunetek” értékelése
soran figyelembe vegyék, milyen
valtozashoz vagy elvarashoz
kapcsolodik a szorongas, valamint
annak sulyossagat és tartossagat
az idoben. E tényezO6k értékelése
segitheti a megfeleld kezelési
stratégia meghatarozasat (lasd a 4.
részt az értékelésrdl és a kezelési
lehet6ségekrdl).

%3 3. Rész: A mentalis allapot koros eltérései 72



Affektiv és pszichotikus
megbetegedések

Az affektiv  és  pszichotikus
megbetegedések viszonylag gyakoriak a
PWS-sel él6 személyek korében. Az
affektiv. megbetegedések kozé tartozik
tobbek kozott a depresszio és a bipolaris
zavar.

A depresszioban szenved6 személy tartos,
meély lehangoltsagot, reménytelenséget,
alvas- és étvagyzavarokat, alacsony
energiaszintet, érdekl6désvesztést,
koncentracios nehézséget, koros
bldntudatot, paranoid gondolatokat és
ongyilkossagi késztetéseket élhet at.

A bipolaris megbetegedés — korabbi nevén
manias-depresszios korkép — szélséséges
hangulati ingadozasokkal jar. A manias
fazisban a személy koérosan emelkedett

hangulatot vagy elhuzodo
ingerlékenységet mutathat, melyhez
fokozott energiaszint, céliranyos

aktivitasnovekedés, csokkent alvasigény,
valamint téves hiedelmek (téveszmék)
tarsulhatnak — példaul az a meggy6zé6dés,
hogy olyan dolgokra képes, amelyekre

valéjaban nem -, tovabba romlik a
realitasérzéke és dontéshozatali
képessége.

Pszichotikus tlnetek el6fordulhatnak mind
a  depresszio, mind a bipolaris
megbetegedés soran. A pszichdzis olyan
allapot, amelyben a személy részlegesen
vagy teljesen elvesziti kapcsolatat a
valésaggal, és gondolkodasa vagy
észleléese torzul. Ennek kovetkeztében
téves  hiedelmek  (deluzidk), Iilletve
hallucinaciok — akusztikus, vizualis vagy
taktilis érzékletek — jelenhetnek meg.

A tipikus populacioban a depresszio,
a bipolaris megbetegedés és a pszichozis
becsllt prevalencidja rendre Kkorulbelul
10%, 5%, illetve 0,5% (Lai és mitsai.,
2019). Ezzel szemben a PWS-sel él6
szemelyek korében az affektiv  és
pszichotikus megbetegedések el6fordulasa
jelentésen magasabb.

Példaul a Global Prader—Willi Syndrome
Registry adatai alapjan készult
vizsgalatban, amely 750 PWS-sel él6
személyt elemzett, 13,2%-nal
diagnosztizaltak  depressziot, 6,9%-nal
bipolaris megbetegedést, és 8,3%-nal
pszichotikus zavart (Peleggi és mtsai.,
2021).

Egy masik, 119 genetikai uton igazolt
PWS-es személyt vizsgalé kutatasban
38,7%-uknal fordult el6 legalabb egy
affektiv vagy pszichotikus epizod (Soni és
mtsai., 2007; 2008). A mintat 2,5 évvel a
kezdeti vizsgalat utan kovették nyomon, és
megallapitottak, hogy az anyai
uniparentalis diszémias (mUPD)
genotipusu személyeknél nagyobb volt a
visszaesés kockazata, a betegség
sulyosabb lefolyasa, valamint rosszabb
kezelési valasz volt jellemz6, mint a
delécios tipusu esetekben.

Erdekes médon a delécids tipus féként
nem pszichotikus depresszios epizdédokkal
tarsult, mig az mUPD-tipus pszichotikus
tinetekkel jaré bipolaris
megbetegedésekkel mutatott kapcsolatot.

ag 3. Rész: A mentalis allapot koros eltérései

73



Szamos esettanulmany szamolt be
arrél, hogy a PWS-sel él6 személyeknél az
affektiv és pszichotikus megbetegedések
atipikus formaban jelentkezhetnek.

Egy Ujabb szisztematikus attekintés, amely
a PWS-ben eléforduld pszichdzis tuneteit
vizsgalta kohorsz vizsgalatok es
esettanulmanyok alapjan, egy sajatos,
elkllonithetd pszichiatriai korképet irt le. A
fébb jellemzék a kovetkezok:

« akut kezdet,

. rovid lefolyas (rendszerint néhany hét),
. kifejezett, egyutt jaré szorongas,

. hangulati instabilitas vagy diszforias

hangulat,

. pszichotikus tunetek, példaul
téveszmék  és/vagy  hallucinaciok,
amelyekhez esetenként mozgasbeli

valtozasok és csokkent taplalékfelvétel
is tarsulhatnak (Aman és mtsai., 2024;
Singh és mtsai., 2019; Verhoeven és
mtsai., 2003).

Ezek a jelenségek nem illeszthetdk
egyértelmlien az olyan jol koérulhatarolt
diagnosztikai  kategoriakhoz, mint a

bipolaris zavar,
skizoaffektiv zavar.

a skizofrénia vagy a

Ezért a PWS-sel foglalkozé szakemberek
az ugynevezett cikloid pszichozis (olyan
akut pszichotikus epizdéd, amelyet teljes
remisszi6  kovet), illetve a cikloid
pszichotikus  megbetegedés  fogalmat
alkalmazzak, hogy leirjak a PWS-ben

megfigyelt  affektiv.  és  pszichotikus
epizédokat.

T cikloid pszichozis klinikai mintazatat
mutaté PWS-sel elé személyek
tobbségéneél korabban mar
diagnosztizaltak  depresszids, bipolaris

vagy pszichotikus megbetegedést, és

gyakrabban tartoztak az anyai
uniparentalis diszomias (mUPD) genetikai
altipusba (Singh és mtsai.,, 2018;

Verhoeven és mtsai., 2003).

A pszichozis fokozott kockazata és a
mUPD-tipusu PWS kozotti dsszefliggésre
els6ként Boer és mtsai. (2002) hivtak fel a
figyelmet, amit ezt kovetben szamos
tovabbi vizsgalat is megerésitett (lasd
Aman és mtsai., 2024).
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A tipikusan fejl6d6é populaciéban,
csakugy mint a PWS-sel él6 személyeknél,

az affektiv és/vagy pszichotikus
megbetegedések kialakulasanak
kockazata a serdul6korban kezd
novekedni.

A PWS-ben ez a korhoz kototten fokozddd
hajlam kulonosen jelentés hatassal lehet

az iskolai teljesitményre, valamint az
iskolabdl a felnéttkorba vald atmenet
id6szakara.

Ebben az életszakaszban a

megnovekedett elvarasok és terhelések,
valamint az a valtozas, hogy a személy a
strukturalt, tamogatd iskolai kornyezetbdl

egy kevésbé  szervezett, kevésbé
céliranyos feln6tt élethelyzetbe kerdl,
komoly kihivasokat és pszichés

megterhelést jelenthet. llyen idészakokban
a csaladok gyakran bizonytalansagban
vannak afelél, mi okozza gyermekulk
viselkedésének hirtelen és markans
romlasat, és emiatt nehezen tudjak,
hogyan reagaljanak megfelel&en.

Megfelelé pszichiatriai és pszichologiai
ertékelés, valamint pontos diagnozis
hianyaban nem készilhet megalapozott,
informalt kezelési terv, ami noveli az
onsértés vagy a masok felé iranyulo
agressziv viselkedés kockazatat.

Az ongyilkossagi gondolatok és
viselkedések megjelenése a PWS-ben
aggodalomra ad okot, kuléonésen a
szindrobman belul bizonyos alcsoportokban.
A Global PWS Registry adatait feldolgozé,
nagyszimu mintan (N = 750) alapuld
vizsgalatban Peleggi és mtsai. (2021) a
gondozok altal szolgaltatott informaciok
alapjan azt talaltak, hogy 12,5% (N = 94)
szamolt be ongyilkossagi gondolatok (SI)
el6fordulasarol, mig 3,3% (N = 24) jelezte,
hogy a PWS-sel él6 személynek legalabb
egy ongyilkossagi kisérlete (SA) volt.

66 Amikor a ldnyomnak
akut pszichdzisa volt,
szdmomra teljesen
nyilvdnvald volt, hogy a
viselkedése rendkivul
szokatlan. Sajnos azok a
szakemberek, akik abban
az idében 30n402tdk,
mindezt csupdn a
tanuldsi nehézségének
tulajdonitottdk - nem
rendelkeztek kordbbi
ismeretekkel arrdl,
mi(yen voltd a ,nszic/w'zis

kialakuldsa eldtt. ”

— Egy PWS-sel él6 fiatal n6
édesanyja (Egyesult Kiralysag)

Az o6ngyilkossagi gondolatok az onsértésre

vagy Onpusztitasra iranyuld szandék
megfogalmazasaban, illetve errdl szolo
kijelentésekben vagy gondolatokban

nyilvanulnak meg. A PWS-sel ¢él6
személyek gyakran hasznalnak ilyen
kijelentéseket, mivel megtapasztaltak,
hogy ezek jelentds hatassal vannak a
gondozodikra, és ezaltal befolyasoljak a
kornyezetuk reakcidit és viselkedését. E

kijelentések hatterében gyakran az all,

hogy az érintett személy figyelmet
szeretne kapni, el akar Kkerulni egy
szamara kellemetlen vagy fenyegetd

helyzetet, vagy kontrollt kivan gyakorolni

egy adott szituacid felett, kulondsen
indulati vagy érzelmi feszlltség
allapotaban.
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Ezért alapvet6 fontossagu, hogy az ellatok
részletes informaciodkat gyujtsenek az ilyen
kijelentések motivacioirdl, valamint az
ezeket kivaltd kornyezeti stresszorokrol,
mivel ezek megértése nélkulozhetetlen a
valos kockazat megitéléséhez.

Azok kozott, akik ongyilkossagi kisérletet
tettek, azonosithatdé volt egy kisebb
alcsoport, amely tobbszoros kisérleteket
hajtott végre. Ez a csoport kulondsen
magas kockazatu, es fokozott
megfigyelést, szoros pszichiatriai kovetést
igényel. Az els6 Ongyilkossagi kisérlethez
kapcsolddo atlag életkor 16,25 év volt.

Az  ongyilkossagi gondolatokkal és
viselkedésekkel 0Osszeflggd kockazati
tényez6k kozott szerepel a magasabb
életkor, a férfi nem, a korabbi agressziv
vagy indulati viselkedésformak (pl. indulati
kitorések), valamint a pszichés és
pszichiatriai zavarok fennallasa.

Ahogy mas populaciokban is, a
pszichiatriai megbetegedések csaladi
el6fordulasa szintén noveli az
ongyilkossagi kockazatot a PWS-sel él6
személyek korében.

Mivel a gondozdk kozvetlenll és szorosan
részt vesznek a legtobb PWS-sel él6
személy  mindennapi  életében, az
ongyilkossagi  kockazat felmérésének
elengedhetetlen része a gondozoktdl
szarmazo informaciok bevonasa, mivel 6k
gyakran pontosabban képesek leirni a
koriiményeket, és segithetnek annak
megitélésében, hogy az érintett valdéban
ongyilkossagi veszélyeztetettséget mutat-
e.

A PWS-re jellemz6 a hangulati
instabilitas, az affektiv
megbetegedések és a pszichotikus
epizédok magasabb el6fordulasa,
amelyek magatartasbeli valtozasokkal
és a mentalis allapot kéros
eltéréseivel jarhatnak.

A PWS-ben eléfordulé mentalis
megbetegedések gyakran atipikus
formaban jelennek meg, és nem
illeszthet6k pontosan a hagyomanyos
diagnosztikai kategoriakhoz, példaul a
bipolaris zavarhoz vagy a
skizofréniahoz.

A PWS-ben megfigyelt pszichotikus
epizédok jellemzbiben leginkabb a
cikloid pszichozis felel meg — ez egy
rovid lefolyasu, affektiv
komponensekkel kisért pszichotikus
allapot, amelyet teljes remisszio
kovet.

Az anyai uniparentalis diszoOmias
(mUPD) genetikai altipusu PWS
esetében a pszichotikus
megbetegedések kockazata
magasabb, mint a 15q11-13 delécios
genotipusban.

A PWS-sel él6 személyek egy
részénél el6fordulhatnak
ongyilkossagi gondolatok, és
bizonyos esetekben realis kockazat
all fenn az ongyilkossagi kisérlet
bekovetkezésére.
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SZEMELYES BESZAMOLO - KIFETEZETTEN E JELENTES SZAMARA IRVA

PWS-sel szilettem, és ahogy felnéttem, skizofrénia is kialaku(t ndlam az agyamban
fenndlls kémiai equensilyzavar kbvetkeztében. Ezt az ivdst azért készitettem, hogy
segitsema PWS-sel é(d szemé(yeket és 30n4020’1'/<d1‘al66dn, /wgg felismerjék a mentdlis
megbetegedések jeleit és megértsék, hogyan kapcsolodhatnak ezek magahoz a

szindromdhoz.
PSZICHOZIS

Apszichdzis olyan dllapot amikor az ember olyan viselkedéseket tansithat ame(yeket
normal korilmények kizott nem tenne meg. Eléfordulhat példdul, hogy agresszivod valik,
mezteleniljdrkdl, vagy olyan ételeket fogyaszt e[ amelyeket eqyé bként nem enne meg.
Gyakori a nyugtalan alvds vagy az dlmatlansdg, valamint a fokozott ingerlékenység és a
qyakoribb vitatkozds. A pszichozis alatt az ember nem mindig emlékszik arra, mit tett

Elsfordulhat, hogy barmikor elindul otthonrd( anélkil, hogy bdrkinek szélna, hovd megy.
MIRE ERDEMES FIGYELNI

A pszichdzis kialakuldsdt megel6zéen a kovetkezd figyelmeztetijelek észlelhetik: fokozott
izgatottsdg vaqy fesziltségérzet, indokolatlan aggodalom vagy szorongds, kényszeres evés,
illetve evés megnyugtatds céljdbo(, meztelendl jdrkdlds, kiabdlds vagy veszekedés a
csalddtagokkal, qyanakvds, példdul az a hit, hogy valaki ellopott valamit, alvdszavarok
vagy alvdshidny. Feszil(tséget tikrozé, tagra nyilt szemek, bizonytalan testtartds.

Ezek a J'e(ek a pszichdzis korar'szakaszdije[e zhetik. En magam is dté (tem ezeketa
tuneteket amikor ndlam el6szor ke zdé'dé'i‘t,nszic/wti/cus epizd,

TAMOGATO SZEMELYEK SZEREPE

Amennyiben ezek a tinetek megjelennek, fontos, Aoay a tdmogats személy azonnal
felveque a kapcsolatot a pszichidtriai elldts csapattal vagy mentst hivjon, hogy
megdllapitsdk, szikséges-e korhdzi ellatds az allapot stabilizaldsdhoz. Ha valaki kordbban
madr volt korhdzi kezelésen, elGfordulhat, hogy van kozdsségi krizisintervencids csapata
(CAT team), amelyhez ilyenkor fordulhat értékelés céljdbil Hasznos lehet eqy eqyéni
figyelmeztetijeleket tartalmazi lista, amely seqit felismerni a mentalis dllapot
vdl(tozdsait (nekem is van eqy listdm). Eqy tamogati személy segithet abban, hogy ezeket
id6ben azonositsuk, és megelizhessik eqy silyosabb pszichotikus epizid vagy mentalis

osszeomlds kialakuldsdat

- PWS-sel él6 fiatal férfi, Ausztralia
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MENTALIS EGESZSEGUGY! TAPASZTALATAIM

Tapasztalataim a sirgisségi személyzettel (rendérség ments, krhdzi dolgozik) - Vegyes
tapasztalataim voltak a sirgésségi elldtdssal kapcsolatban. Eléfordult hogy én magam gy
éreztem, jol vagyok, mikozben a korhdzi személyzet Uqy vélte, nincs minden rendben.
Amikor azonban kijottek hozzdam, meghallgattik a nézipontomat, és megértették a
helyzetet az én szemszdgembil

TAPASZTALATAIM PSZICHIATRIAI OSZTAL YOKON

T6bb kulonbozd tapasztalatot szereztem pszichiatriar osztalyokon. A lequtibbi kérhdzi
tartizkoddsom sokkal kedve256b volt, mivel mdsik kezeldorvost kaptam, aki megértette,
miért éreztem szikségét afe lvételnek, alaposan felmérte a helyzetet, és me gfe lel6 kezelést
biztositott
A PWS ritka dllapot ezért elifordul, hogy az egészséqiiqyi dolgozok nem mindig ismerik fel
amikor a problémdk nem tipikus mddon jelentkeznek. Példdul eqyszer székrekedés miatt
keruiltem kirhdzba, de a személyzet tévesen azt hitte, pszichotikus epizodom van, illetve
hogy til sokat ettem — holott ez nem iqy volt. Amikor hazaengedtek, tdjékoztatdst kaptam
arvdl, hogy a hdziorvosomtsl kérhetek segitséget a székrekedes kezelésére. Eqy mdsik
alkalommal amikor mentdlis 6sszeomlds miatt szorultam korhdzi elldtdsra, a kezeléorvos
meghallgatott, felismerte, hogy valds pszichés nehézségeim vannak, és megfeleld szakmai
segitséget nyujtott

- PWS-sel él6 fiatal férfi, Ausztralia
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A 3. részben ismertetett viselkedési tlUnetek és a mentalis
egészseg kulonbozd dimenzidi sulyossagat fejlédési nézépontbadl
szUkséges értékelni, figyelembe véve az életkorhoz kotott
kockazati id6szakokat. Példaul a hiperfagia mar kisgyermekkorban
megjelenik, csakugy, mint az érzelmi vagy indulati kitorések, mig a
hangulatzavarok és a pszichotikus megbetegedések kockazata
serdulokorban emelkedik meg.

Ezek a jelenségek és kockazatok leginkabb az alabbi tényezdk
kolcsonhatasaként ertelmezhetok:
- A kornyezeti hatasok és a PWS-re jellemz6 fejlédési-biologiai
sérulékenység kolcsonhatasa, kulonosen a hipotalamusz
fejlédési rendellenességének hatasai (Brown és mtsai., 2022).

- Az atipikus agyi fejlodés hatasa a kognitiv fejlédésre és
muakodésre, ideértve a kognitiv rugalmassag csoOkkenését, az
executiv funkcidk karosodasat és a szocialis kognicié zavart
muikodését.

-« Az egyéni tényezOk, a korai élettapasztalatok, valamint a
szocialis és kornyezeti kontextus modosito szerepe.

A PWS kognitiv és neuropszichiatriai fenotipusanak leirasa
lehetbve tette, hogy a kutatasok a lehetséges
patomechanizmusokat azonositsak, és ezaltal a célzott kezelési
megkozelitések fejlesztését tamogassak. A 4. rész e fenotipusok
mechanizmusait targyalja részletesen, mig az 5. rész a megel6zés
és a kezelés lehetséges stratégiait mutatja be.
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4. Rész: A jolét és a mentalis egészségzavarok
hatterében all6 mechanizmusok

Bevezetés

4.0 A PWS-ben megfigyelhet6 jolét és mentalis egészség meghatarozo tényezéinek és

patomechanizmusainak megértése
A jolét dimenzioi

4.1 A személyes jolétet befolyasold tényezdk és meghatarozé faktorok

4.2 A valasztasi szabadsag, az 6nallésag és a fizikai kornyezet szerepe

A PWS-ben megjelené mentalis zavarok dimenzioi

4.3 A bioldgiai és kornyezeti tényez6k kolcsonhatasai

4.4 A PWS genotipusa és a neuropszichiatriai fenotipus kdzotti dsszefliggések

4.5 A PWS-re jellemzd atipikus agyi fejlodés: A neuropszichiatriai fenotipus patofizioldgiai

magyarazata

A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos értelmezése
4.6 A hiperfagia mogott allé neurobioldgiai és viselkedési mechanizmusok jelenlegi

ismeretei

4.7 CA problémas viselkedésekhez kapcsolddo egyéb mechanizmusok jelenlegi

értelmezése

4.8 Szorongas, affektiv zavarok és pszichotikus megbetegedések: A feltételezheté ok-

okozati mechanizmusok vizsgalata

Bevezetés

A PWS-ben megfigyelheto jolét és
mentalis egészség meghatarozo
tényezéinek és patomechanizmusainak
megértése

A 4. rész célja annak attekintése,
hogy:

. mely tényez6k hatarozzak meg a
jOlIétet, az életminbséget és a mentalis
egészséget a PWS-sel elé
gyermekeknél és felnétteknél;

. valamint melyek azok a hattérben allo
ok-okozati mechanizmusok, amelyek a
PWS-hez tarsulo viselkedéses
problémak vagy mentalis egészségi
zavarok kialakulasahoz vezethetnek.

ag 4. Rész: Bevezetés

Ez a rész tehat azokat a tényezdket
vizsgalja, amelyek magyarazhatjagk a
PWS-re jellemz6 viselkedésmintazatokat
és mentalis allapotvaltozasokat. A
.,meghatarozé tényez6k (determinansok)”
€s a ,mechanizmusok” kifejezések itt
azokra a fejlédési, bioldgiai, pszichologiai
vagy tarsas—kornyezeti faktorokra utalnak,
amelyek a kutatasok szerint, vagy azok
feltételezése alapjan oksagi kapcsolatban
allnak a jollet, az életminéség és a
mentalis egészség fenntartasaval, illetve
O0sszefuggésbe hozhatok a viselkedéses
problémak és a mentalis egészségromlas
megjelenésével PWS-ben

E tényezék pontos megértése alapvetd
fontossagu a meglévé intervenciok célzott
alkalmazasahoz, valamint Uj kezelési és
tamogatasi stratégiak kidolgozasahoz.
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A Mentalis Egészsegugyi Haldzat
Ulései soran vilagossa valt, hogy a klinikai
€s szocialis ellatas gyakorlata
orszagonként jelentésen eltér, amit tobbek
kozott a szakmai hattér, a képzési
kulonbségek és a kulonb6z6 elméleti
megkozelitések befolyasolnak.

Az egyes szakemberek eltéré szemléletbdl
kozelithetnek: lehet  pszichoanalitikus,
fejlédeéslélektani, biomedikalis,
rendszerszemléletli vagy viselkedéses
fokuszu a gyakorlatuk.

E kulonbségek ellenére a halozat tagjai
harom alapvet6 elvet azonositottak,
amelyek meghataroztak koz06s
gondolkodasuk és értelmezési keretuk
alapjat.

Ezeket a 4. rész részletesebben targyalja.

Osszefoglalva a kdvetkezok:

1.Rendszerszintli tamogatas és a
csaladra gyakorolt hatasok:
Lényeges a rendszerszemléletli
megkozelités, amely felismeri a
tamogatd kornyezet — mint példaul a
csalad, a szakmai gondozok és a
tagabb kozosség — meghatarozé
szerepét. A csalad érzelmi, tarsas,
anyagi és fizikai er6forrasai jelentés
meértékben befolyasoljak a PWS-sel él6
személy jollétéet, életminéségét és
mentalis egészségét. Ugyanakkor a
PWS-sel él6 személy mentalis allapota
€s pszichés jolléte is kozvetlen
hatassal van a csalad egészére.

% 4. Rész: Bevezetés

2.Genetikai

hattér és
neuropszichiatriai profil: A PWS
alapvet6en genetikailag meghatarozott
szindrobma, amely az agy atipusos
fejlodésével, az intellektualis és
kognitiv.  funkciok  karosodasaval,
valamint bizonyos viselkedészavarok
€s pszichiatriai betegségek fokozott
kockazataval jar. Ezeket a jelentés
korabbi fejezetei mar ismertették, és a
PWS ,kognitiv és neuropszichiatriai
fenotipusaként” hataroztak meg. E
jellemzék mértéke és sulyossaga
szamos tényez6tél fugg, ideértve a
PWS genetikai altipusat, az érintettek
kozotti  genetikai és  kornyezeti
kulonbségeket, a csaladot  érd
tamogatas szintjét, valamint a korai
beavatkozasokat - példaul a
novekedési hormonterapiat vagy a
szul6—gyermek interakciokat el6seqit
korai intervenciot.

3.Kornyezeti tényezdk és a viselkedés

megnyilvanulasai: A PWS-sel él6
személyekre jellemzd, a
neuropszichiatriai  fenotipust  alkot6
viselkedési problémak és mentalis
zavarok kulénb6z6 mértékben a
biolégiai sérllékenység, valamint a
korabbi és aktualis kornyezeti tényez6k
egyuttes hatasanak kdvetkezményei.
Ezek a kornyezeti tényezdok
befolyasolhatjak az egyes
viselkedésformak megjelenését és
fennmaradasat is az id6
elérehaladtaval. Bizonyos tényez6k
meghatarozhatjak egyes viselkedési
megnyilvanulasok — példaul az indulati
kitorések - gyakorisagat és
sulyossagat, illetve befolyasolhatjak
azok kovetkezményeit is (példaul az
ételhez valé hozzaférés kontrolljanak
hianya életveszélyes elhizashoz
vezethet).
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A jolét dimenzioi

A személyes jollétet befolyasolo
tényez6k és meghatarozok

A PWS-sel él6 szemeélyekkel és
csaladjaikkal végzett kutatasok
bemutatjak, hogy egy PWS-sel ¢él6
gyermek jelenléte miként hat a PWS-sel
el6 személy és csaladja életminéségére.

A PWS-re jellemzé specifikus tényezdk —
példaul a testsulygyarapodas és a
viselkedési nehézségek — az életmindség
alakulasat az altalanos populacioban és az

ertelmi fogyatékossaggal eléknél
megfigyelhetd tényezbkkel egyutt
befolyasoljak (Cohen és mtsai, 2010;

Mazheri és mtsai, 2013; Wilson és mtsai,
2016).

A PWS-sel él6 személyek jollétére és
életmindéségére vonatkozé kutatasi
eredmények alapjan  megkodzelitésunk
abbdl az alapfeltevésbdl indul ki, hogy
azok a tényezd6k, amelyek a tipikusan
fejlédé populacié, valamint az értelmi
fogyatékossaggal elé személyek
életminéségét és személyes jollétét
meghatarozzak, valoszinlleg a PWS-sel
elé személyek esetében is relevansak.
Ezeket azonban a PWS-re jellemzé
sajatos biologiai, kognitiv es
pszichoszocialis tényez6k, valamint az
ezekhez kapcsolddd szukségletek egyedi
kontextusaban kell értelmezni.

A nyugati tarsadalmak altalanos
populaciéjaban végzett felmérések azt
mutatjak, hogy az emberek a mentalis
jollétuk szempontjabol az alabbi
szlUkségleteket tartjak meghatarozénak:

1.fizikai és mentalis egészség

2.anyagi biztonsag és stabil lakhatas

3.tarsas tamogatas és személyes
kapcsolatok

4.az 6nallésag, az autondmia érzése

5.az élet értelmének vagy
hasznossaganak megélése

ag 4. Rész: A jollét dimenzioi

Ezeknek az Osszetevéknek a ,megfelel6”
mértéke szubjektiv, és egyénenként,
csaladonként, orszagonként, illetve
kultarankeént eltéré lehet. Ez magyarazza,
hogy egyes személyek j6 életmindségrél
és elégedettségrél szamolnak be, mig
masok — hasonl6 er6forrasok  és
lehet6ségek mellett — nem élik meg igy
mindennapjaikat.

Fontos tovabba felismerni, hogy a
prioritasok orszagonként, kulturanként és
tarsadalmi berendezkedésenként

valtozhatnak, és eltérhetnek a fent felsorolt
szempontoktol.

Az életmin6ség fogalma tobbféle
megkozelitésben értelmezhetd. Az egyik
megkozelités - az értelmi
fogyatékossaggal él6 személyek kozdos
eletminéségének vizsgalata — az emberi
élet és az emberi kdrnyezet olyan alapvet6
jellemzéin  alapul, amelyek valamennyi
emberre egyforman érvényesek.

Példaul a csalad, a baratok és a
munkatarsak részérél érkezd tarsas
tamogatas kiemelkedé jelent6séggel bir,
és az emberek tobbsége nagyra értékeli.
Az életminéség ezen kozds jellemzdi
0sszhangban allnak az emberi jogokkal,
amelyek az ember szlletésétél halalaig
biztositott alapvetd jogokat es
szabadsagokat ismerik el (lasd Bertelli és
Brown, 2006).

Mivel az életminéség rendkivul
szubjektiv fogalom, ami az egyik személy
szamara pozitiv és kielégité, az egy masik
szamara nem feltétlenul az .

A PWS-sel él6 személyek kozott jelentds
egyeéni kulonbségek figyelheték meg, mivel

genetikai  adottsagaik, személyiséguk,
korai élettapasztalataik és kornyezeti
feltételeik eltéréek - mindezek

meghatarozhatjak, hogy az egyén miként
értelmezi és éli meg sajat életminbségét.
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Ezen tulmenden eltérések mutatkozhatnak
abban is, hogy a PWS-sel él6 személy
hogyan érzékeli és tapasztalja sajat
allapotanak kovetkezményeit — ideértve a
funkcionalis  képességek természetét,
valamint azok szubjektiv és objektiv
hatasait.

Minden ember rendelkezik egyéni
erdekl6dési korokkel és tevékenységekkel,
amelyek sok esetben mély jelentéséggel
birnak az életukben, gazdagitjak
életminéséguket, mikdzben masok
szamara ezek az érdekl6dések kevéssé
fontosak vagy értelmezhetbek. llyenek
lehetnek példaul bizonyos hobbik, vallasi
meggy6zodések vagy személyes
szenvedélyek. A jollét és az életminbség
értékelésekor mindig figyelembe kell venni,
hogy ezek az egyéni érdeklédések milyen
modon és  mértékben befolyasoljak a
PWS-sel él6 személy életét.

Az életminéség tipikus tarsadalmi
meghatarozéi kdzé tartozik a szegénység,
az elégtelen lakhatasi korulmények, a
munkanélkuliség és a tarsadalmi izolacio.
Kutatasok bizonyitjak, hogy az értelmi
fogyatékossaggal él6 személyek és
csaladjaik fokozottan ki vannak téve
ezeknek a negativ tarsadalmi tényezéknek,
amelyek kedvezdétlenul befolyasoljak az
egészségi allapotot, az életmindséget és
az altalanos jollétet (Kirkbride és mtsai,
2024).

Az értelmi fogyatékossaggal él6 személyek
korében a mentalis és fizikai egészségugyi
problémak eléfordulasa gyakoribb, és sok
esetben 0Osszeflgg a fogyatékossag
alapjaul szolgalo biologiai vagy genetikai
okokkal. A PWS-sel él6 gyermekek és
feln6ttek esetében ez magaban foglalja a
sulyos elhizas és annak szovédményeihez
kapcsolédd  kockazatot, valamint a
viselkedésbeli nehézségek és a mentalis
zavarok széles korét.

a@ 4. Rész: A jollét dimenzioi

A PWS-sel él6 populacié egészséglgyi
kockazatainak hianyos ismerete az orvosi
diagnozis késlekedéséhez es az
egészségugyi  szolgaltatasokhoz  valo
hozzaférés nehezitettségéhez vezethet,
ami tovabb fokozhatja a problémak
sulyossagat, és kedvezétlenll hat a jéllétre
(Feighan és mtsai, 2019).

A kornyezeti és  szocialis
kordimények egészségre gyakorolt
specifikus hatasanak szemléletes példajat
egy Dél-Afrikaban  végzett  kutatas
eredményei mutatjadk be. Ebben a
vizsgalatban egyértelmien kimutathato
volt, hogy a szocioOkonomiai tényezdk
kedvezétlenll befolyasoltdk a csaladok
er6feszitéseit a PWS-sel él6 személyek
testsulyanak szabalyozasaban. Az
étkezéssel és taplalkozassal kapcsolatos
problémak kezeléséhez szlukséges
kornyezeti modositasok  megvaldsitasa
nem volt lehetséges a szlkos lakhatasi
korilmények és az anyagi nehézségek
miatt. A csaladok csak olyan

élelmiszereket tudtak megvasarolni,
amelyeket anyagi lehetéségeik
megengedtek, nem  pedig azokat,

amelyeket a dietetikus szakmai ajanlasa
alapjan  kellett volna  fogyasztaniuk
(Sethuntsa, 2018).

A csaladok beszamol6i szerint a
PWS-sel él6 személy gondozasa rendkivali
fizikai és pszichés megterheléssel jar, amit
a kutatasi eredmények is alatamasztanak:
a gondozdk koérében kimutathatéan
magasabb a stressz-szint (Mazaheri és
mtsai, 2013; Micallef Pule és Hughes,
2025; Wong és mtsai, 2020).

A PWS-sel él6 személyekre jellemzé
hiperfagia, szorongas és viselkedési
problémak mind 6nmagukban is jelentbs
stresszforrast jelentenek a gondozok
szamara (Kayadjanian és mtsai, 2021).

A gondozdi stressz gyakran sulyos és
kronikus, kaldnésen abban az esetben, ha
a gondozé maga a szul6 vagy mas
kozvetlen csaladtag.
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A csaladi gondozdék jellemzben megélik a
diagndzissal 0sszefuggd gyaszt (Wayment
és Brookshire, 2017), a ,veszteséggel valo

egyuttélés”  tartés  pszichés  terhét
(Mahmood és mtsai, 2015), valamint a
tulterheltség kilonb6z6 formait — az

.empatiafaradtsagtol’ (Davenport es
Zolnikov, 2021) egészen a teljes korl
gondozo6i  kiégésig (Jijon és Leonard,
2020). A gondozok gyakran szamolnak be
blntudatrol, elszigeteltségérzésrol,
bizonytalansagrol és alacsony
onértékelésrdl is (Bravo-Benftez és mtsai,
2019).

A fejl6édési rendellenességgel éld
gyermekeket nevel6 szulbk korében a
kutatasok a fizikai és mentalis egészségi
allapot romlasanak magasabb aranyat
mutattak ki (Masefield és mtsai, 2020),
amely az életkor el6rehaladtaval -
kulondsen oOtven éves kor felett — tovabb
sulyosbodik (Namkung és mtsai, 2018).

Kilenc tanulmany szisztematikus
attekintése, amely az értelmi
fogyatékossaggal €l6 gyermekek szulleinek
stressz-szintjét és annak kovetkezményeit
vizsgalta, arra az eredményre jutott, hogy
a magas szul6i stressz elbre jelezte az
iskolaskoru gyermekek késébbi érzelmi és
viselkedésbeli nehézségeit (Ribas és
mtsai, 2024).

Egy Dél-Afrikaban végzett kutatas
megallapitotta, hogy a gondozok életlik
jelentés részét a PWS-sel él6 gyermekuk
ellatasanak szentelik. Ez a szerep gyakran
a tanulmanyok megszakitasahoz,
munkahelyek elvesztéséhez, illetve a teljes
munkaidés foglalkoztatas lehetetlenné
valasahoz vezetett.

Az els6dleges gondozdk onértékeléset
fokozatosan elnyomta a gondozéi szerep,
amely meghatarozova valt életiikben. Sajat
szukségleteiket hattérbe szoritottak, mivel
figyelmik kizar6lag a PWS-sel ¢él§
gyermek folyamatos felligyeletére és
ellatasara iranyult.

86 4. Rész: A jollét dimenzioi

A gondozéi szerep rendkivul megterhel6,
id6- és energiaigényes, érzelmileg
kimeritd, s6t sokszor szinte elviselhetetlen
feladatnak  bizonyul, amely jelentds
pszichés stresszhez és megklzdési
nehézsegekhez vezethet. Egyes
els6dleges gondozdknak pszichologiai
tamogatasra volt szukséguk ahhoz, hogy
megbirkézzanak a gyermek tanulasi
nehézségeivel és viselkedési problémaival,
mind otthoni, mind iskolai kornyezetben.

A gondozék szamara elengedhetetlen a
kuls6 segitség és tehermentesités, amely
atmenetileg leveszi réluk a gondozas
terhét, és lehet6séget ad arra, hogy idét
szanhassanak sajat regeneralédasukra és
mas életfeladatokra (Sethuntsa, 2018).

A tanulmany a stigmatizacié kérdését is
feltarta. Ez abban mutatkozott meg, hogy a
kulvilag gyakran a gondozdkat hibaztatta a
gyermekik fegyelmezetlensége miatt,
mikézben maguk a gondozdék s
hajlamosak voltak felel6sséget vallalni, sét
onmagukat okolni gyermekuk
viselkedéséért (Sethuntsa, 2018).
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A gondozéi stressz karos hatasai azonban nem korlatozodnak magukra
a gondozokra. A gondozé testi-lelki jolléte kozvetlenll befolyasolja a
PWS-sel él6é személy életminfségét, ezért a gondozok tamogatasa
alapvet6 fontossagu a pozitiv kimenetelek szempontjabdl. Ez
kllonosen a csaladi gondozas esetében igaz, ahol a csalad kozos
rezilienciaja nagymértékben fugg az egymassal 6sszefliggd
tényez6ktdl, példaul a hatékony kommunikaciotol és az
egyuttmikodésen alapulé megkluzdési stratégiaktol (Walsh, 2003). A
stressz csokkenti a gondozd képességét a kovetkezetes tamogatas és
visszajelzés biztositasara, valamint ndveli a csaladon beluli konfliktusok
kockazatat.

A PWS-sel él6 személyek hatékony tamogatasa nagymértékben fligg a
csaladi gondozoék altal biztositott strukturalt és biztonsagos otthoni
kornyezettdl. Ebben az 6sszefliggésben a gondozoi stressz egy ordogi
kort idéz el6: mivel a stressz rontja a csaladtagok altal nyujtott
gondozas mindségét és stabilitasat, ez tovabb veszélyezteti a PWS-sel
él6 személy jollétét. A gondozdi stressz tehat nemcsak a gondozok
egészseégére és életmindségére van negativ hatassal, hanem
kozvetlenul alaassa az ellatott személy mentalis és fizikai jollétét is.

A munkahelyi stressz a kozvetlen tamogatast nyujté szakemberek
korében is megfigyelhetd, kilonosen a kihivast jelentd viselkedések és
a szervezeti tényezbk kapcsan. Ez magas fluktuaciéhoz és a
tamogatas kovetkezetlenségéhez vezethet, ami kedvezétlenul
befolyasolja az ellatott személyek életminéségét és stabilitasérzetét
(lasd Ryan és mtsai, 2019, szisztematikus attekintés). Ez a jelenség
kulonosen relevans a PWS-sel él6 személyek esetében, akik szamara
a valtozasok rendkivul megterhel6ek lehetnek. Ugyanakkor fontos
elismerni, hogy a szakmai gondozok gyakran pozitiv elményként élik
meg a tamogatas nyujtasat, és szamos esetben megerdsito, ertelmet
ado tapasztalatokrdl szamolnak be.

A PWS-sel él6 személy jollétének eldbmozditasa rendszerint
megkoveteli annak a tagabb csaladi és tamogato kornyezetnek a
figyelembevételét, amelyben az érintett él, valamint a csaladtagok és a
hivatasos segiték kapacitasanak megerositését, hogy képesek
legyenek hatékonyan kezelni a mindennapi kihivasokat.

%3 4. Rész: A jollét dimenzibi

85



A valasztasi szabadsag, az
onallosag és a fizikai kérnyezet szerepe

Ahogyan a PWS-sel él6 személyek
feln6tté valnak, a tarsadalmi elvarasoktol
és a kulturdlis normaktél fuggben
fokozatosan nagyobb szabadsagot kapnak
abban, hogy 6nall6 dontéseket hozzanak,
és kialakitsak sajat autonémiajukat.

Szamos orszagban az onrendelkezéshez
val6 jog torvényben rogzitett, és
egyértelmien megfogalmazast nyer az
ENSZ Fogyatékossaggal El& Személyek

Jogairdl Szél6 Egyezményében (UN
CRPD) is.
A PWS-sel él6 személyek szamara

azonban az 0Onallésag elérése kuldndsen
Osszetett kihivast jelent. A magasabb
rendld kognitiv funkcidkat — beleértve a
szocialis kogniciot és a végrehajto
funkcidkat — érint6 karosodasok gyakran
jol lathatéva valnak, és ezek jelentdsen
korlatozhatjak az onall6 életvitelre vald
torekvést és annak megvalositasat
(Holland és mtsai, 2003).

A PWS-sel él6 személy dontései
kedvezétlenll befolyasolhatjak testi és lelki
egészsegét, tarsas kapcsolatait és
altalanos életmindségét.

A jbllakottsagérzet zavara miatt gyakran
tulzott mértékben az ételre és annak
elérhetéségére osszpontositanak,
mikozben kevés figyelmet forditanak
azokra az életmindséget javitod tényezdkre,
mint a szabadiddés tevékenységek, a
zenehallgatas, az iskolai vagy munkahelyi
teljesitménnyel vald elégedettség, valamint
a harmonikus kapcsolat a szul6kkel és
testvérekkel.

% 4. Rész: A jollét dimenzioi

El6fordulhat, hogy félreértelmezik a tarsas
helyzetekben megjelend kommunikacios
jelzéseket, vagy nehezen ismerik fel és
fogadjak el, ha aktualis élethelyzetlik
problémas, ami tovabbi konfliktiusokat
szulhet a szul6kkel, osztalytarsakkal vagy
baratokkal. Ez a feszultség szorongashoz
eés elégedetlenséghez vezethet, ami
ismételten rontja életminéséguket (lasd
Dykens és mtsai, 2019).

llyen helyzetekben a figyelem athelyezése
egy masik tevékenységre gyakran
szorongast valt ki, és ellenallast
eredményez (Woodcock és mtsai, 2009).

Bizonyos esetekben nem
egyértelmd, hogy a PWS-sel él6 személy
altal megfogalmazott vélemények valéban
tukrozik-e az érzelmeit és vagyait, tovabba
jelentés eltérés mutatkozhat akozott,
ahogyan a PWS-sel él§ személy sajat
eletminéségét megitéli, illetve ahogyan azt
a csaladtagok vagy mas kulsé megfigyel6k
értékelik (Wilson és mtsai, 2016).

Bar hasonl6 eltérések mas fejlédési
rendellenességgel elé gyermekek
csaladjaiban is el6fordulnak (Swift és
mtsai, 2023), a PWS esetében ezek a
kilonbségek a szindromahoz tarsulo
kognitiv és pszichoszocialis sajatossagok
megnyilvanulasai lehetnek.

Tobb  lehetséges  mechanizmus is
magyarazhatja, miért szamol be egy PWS-
sel élé személy pozitiv jollétrdl, és miért
utasitja el a viselkedésvaltoztatast akkor is,
ha a szll6k és gondozok ugy vélik, hogy
az érintett szubjektiv jolléte valdjaban
alacsony, vagy a megfogalmazott
véleményei ellentmondasosak. Az egyén
életminéségének elsbédleges informatora
altaldban maga az érintett személy
(korulbelll nyolcéves kortdl), a gondozék
véleménye pedig masodlagosnak
tekintendé.
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A PWS-sel él6 személyek gyakran
rendkivll intenziven foglalkoztatjak
az étkezéssel kapcsolatos
kérdések — példaul, hogy mikor, hol
és milyen ételhez juthatnak —, de
el6fordulhatnak mas, étkezéstdl
fuggetlen, kényszeres érdeklbédési
tertletek is. Ezek a
megszallottsagig fokozédo
érdeklédési mintazatok
megakadalyozhatjak, hogy a PWS-
sel él6 szemeély kiegyensulyozottan
ertekelje életének mas, nem étellel
kapcsolatos aspektusait, mint
példaul korabbi hobbikat, kedvelt
tevékenységeket.

%3 4. Rész: A jollét dimenzioi

Kutatasok kimutattak, hogy a PWS-
sel él6 gyermek jelenléte jelentés hatassal
van a csalad pénzugyi stabilitasara.

Egyes orszagokban ugyan elérhetdk
kulonb6z6 pénzugyi tamogatasi formak,
azonban még ezek igénybevétele mellett is
a gondozashoz szukséges idéraforditas
gyakran megakadalyozza a csaladtagokat
abban, hogy teljes munkaidében
dolgozzanak.

Egy amerikai tanulmany szerint a PWS-sel
el6 személyek egészségugyi koltségei 8,8-
szor magasabbak voltak, mint a
kontrollcsoportban (Shoffstall és mtsai,
2016). Az IPWSO altal végzett nemzetkozi
vizsgalat eredményei alapjan a csaladok
egyik legfébb aggodalma a pénzugyi
bizonytalansag és a jovedelem elvesztése
volt, kulondsen azokban az orszagokban,
ahol nem all rendelkezésre megfelel6
szocialis és pénzugyi tamogatd rendszer
(Henry, 2021).

A PWS-sel él6 személy és csaladja anyagi
helyzete gyakran meghatarozé abban,
hogy milyen mértékben férnek hozza a
szukséges ellatashoz és  szakmai
tamogatashoz, mivel egyes orszagokban
ezek igénybevételének  feltétele a
megfelel6 maganfinanszirozas vagy sajat
forras megléte.

Bar a pénzugyi stabilitds a gondozok
eletmindségének egyik alapvetd tényezdje,
a PWS-sel él§ személyek altalaban nem
fejeznek ki aggodalmat az anyagi
helyzetukkel kapcsolatban. Jellemzben
nem foglalkoztatja 6ket, hogy hozzaférnek-
e megfelel6 lakhatasi korulményekhez
vagy megfelel6 szinvonalu ellatashoz.
Ezek a kérdések azonban a szuldk
szamara komoly aggodalmat jelentenek.
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Az anyagi forrasok rendelkezésre allasa
egyértelmlien meghatarozza, hogy a PWS-
sel él6 személy milyen mértékben tud
autondm dontéseket hozni, mikdzben
elkertlheti a jelentds kockazatokat -
példaul az extrém elhizas sulyos, akar
életveszélyes kovetkezményeit —, amelyek
a megfelel6 kornyezeti kontroll és szakmai
tamogatas hianyabdl eredhetnek.

A PWS-sel él6 személyekre
gyakran jellemz6 a gondolkodas és
viselkedés merevseége: hajlamosak

makacsul ragaszkodni egy adott
cselekvési mintahoz, fuggetlendl
annak kovetkezményeitél vagy a
sajat jollétukre gyakorolt hatasatal.
Gyakran impulzivan cselekszenek,
és nehezen képesek elbre felmérni
tetteik kOvetkezményeit — példaul a
sulyos meértéki sulygyarapodast
vagy a tarsas kapcsolataikban
jelentkez6 nehézségeket. Ez a
viselkedés jelentésen ronthatja
életmindéséguket. A hattérben a
gondolkodas kognitiv merevsége,
az ismétlédd gondolati
mintazatokhoz val6 ragaszkodas
(perseveracid), a lassu
informacidfeldolgozas, valamint a
szorongas all, amely akkor
fokozodik, amikor a helyzetvaltas
kognitiv alkalmazkodast igényel.

%3 4. Rész: A jollét dimenzioi

A legtobb esetben a PWS-sel él6
személyeknek nem kell onalléan
gondoskodniuk a lakhatasukrol.
Ugyanakkor a lakokornyezet egyes
jellemz6i — példaul az ételhez vald
hozzaférés korlatozasa, illetve a tobbi
lakéval vagy a felugyeletet ellato
személyekkel (szul6kkel, gondozdkkal,
intézmeényvezetdkkel) valo interakciok —
feszlltséget es elégedetlenséget
okozhatnak.

Bar e kérdéskorrel kapcsolatban célzott
kutatas még nem all rendelkezésre, a
szakmai tapasztalatok alapjan a tarsas
tamogatas és kapcsolatok megléte, az
onallésag bizonyos foka, valamint a
hasznossag és a célokkal bir6 élet érzése
kulcsfontossagu tényezék a PWS-sel él6
személyek jollétében — ugyanugy, mint az
altalanos populacioban.

Ezeknek a feltételeknek a megteremtése
azonban a PWS-sel ¢él6 személyek
szamara kulonésen nehéz, mivel a
szocialis kognicié sérulése akadalyozhatja
a tarsas interakcidkat, és csokkentheti az
érintettek nyitottsagat a kulsé segitség
elfogadasara.
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E tényez6k életminéségre gyakorolt
hatasa nagymértékben attél fligg, hogy a
helyi szolgaltatasok mennyire képesek
rugalmasan és célzottan igazodni a PWS-
sel él6 személyek sajatos szukségleteihez.
Az iskolai kornyezetben példaul
strukturaltabb, kiszamithatébb tanulasi
feltételeket kell biztositani, valamint
hatékonyan kell kezelni az ételhez valo
hozzaférés kérdését.

Elengedhetetlen, hogy a PWS-sel ¢él6
személy és csaladja megfelel, naprakész
informaciokkal es tamogatassal
rendelkezzen, tovabba, hogy a tarsadalmi
és kulturalis kornyezet elGsegitse a
fogyatékossaggal él6 személyek — igy a
PWS-sel él6k — aktiv  tarsadalmi
részvetelét és befogadasat.

Az Egészségulgyi Vilagszervezet (WHO)
.Karosodasok, fogyatékossagok es
rokkantsagok” (1980) elnevezésli modellje,
valamint annak korszerisitett valtozata, a
A funkcioképesség, fogyatékossag és
egészséqg” (2001) hasznos keretrendszert
nyujt annak megértéséhez, hogy a
kilénbozé tényez6k miként befolyasoljak a
jolletet és a mentalis egészséget. Ez a
szemlélet egyuttal iranyt mutat a hatékony
beavatkozasok  megtervezésében es
megvalositasaban is.

BA rendelkezésre all6 tudomanyos
bizonyitékok és a PWS-rél szerzett klinikai
tapasztalatok alapjan az alabbi f6 tényezdok
befolyasoljak leginkabb a PWS-sel él6
személyek jollétét és életmindségét.

A PWS-re jellemzd, specifikus tényezok,
amelyek szintén jelentés hatassal birnak a
jOllétre és az életmindségre, a kovetkezd
fejezetekben kerulnek részletes
ismertetésre.

%3 4. Rész: A jollét dimenzioi

A PWS-sel él6 személyek
fokozottan veszélyeztetettek a
tarsadalmi kirekesztodeés
szempontjabol, mig csaladjaik
gyakran anyagi nehézseégekkel
kUzdenek, ami kozvetlenul rontja a
szUlok életminbségét is. E
kihivasok mellett a csaladi és
tarsadalmi tényez6k — példaul a
csaladi kapcsolathalo kiterjedtsege,
illetve a kozOsségi csoportokban
(vallasi kozossegekben, klubokban
stb.) valo részvétel — meghatarozo
szerepet jatszanak abban, hogy a
PWS-sel él6 személy mennyire
képes tarsas kapcsolatokat
kialakitani, megélni a valahova
tartozas érzéseét, és fenntartani
pozitiv Onértékelését. Az iskolai és
koz0sségi programokban dolgozo6
szakemberek célzott tamogatasa,
valamint a pénzugyi és gyakorlati
segitség elérhetb6sége csokkentheti
ezeket a kockazatokat.
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Felnbttkorban a tarsas izolacio veszélye tovabbra is jelent6s.
Ennek hatterében allhat az érintett személy érdeklédéseinek
beszikulése — amely gyakran az étel koré szervezddik —, illetve a
tamogatd szolgaltatasok hianya vagy az igényekhez nem igazitott
lakhatasi, foglalkoztatasi és szabadidds lehetbségek korlatozott
elérhet6sége. A PWS-sel él6 személyek gyakran szeretnének
részt venni olyan tarsas eseményeken, ahol nem érintett
személyek is jelen vannak, azonban az ilyen kornyezetek
jellemzben nem ,ételbiztosak”, ami részvételiket megneheziti.

A PWS-sel él6 személyek jollétét befolyasolod legfontosabb egyéni
kockazati tényezOk kozé tartozik: a hiperfagia testi egészségre és
varhato élettartamra gyakorolt hatasa, kulondsen, ha az érintett
nem él kontrollalt, ,ételbiztos” kornyezetben; a jelentds tarsas és
kognitiv nehézségek, amelyek megnehezitik a barati kapcsolatok
kialakitasat és a tarsas interakciokban vald aktiv részvételt;
valamint a tamogaté szolgaltatasok elérhetésége és az, hogy a
PWS-sel él6 személy mennyire motivalt és képes ezek
igénybevételére.

A PWS-SEL OSSZEFUGGO, EGESZSEGGEL KAPCSOLATOS ELETMINOSEGET BEFOLYASOLO

TENYEZOK
A modell korlatai: Az egyéni jellemzdk és a kdrnyezeti tényezbk kdzott A modell Wilson és Cleary (1995) elméleti
kézvetlen kélcsdnhatas is fennallhat, amelyet azonban a modell nem keretrendszerén alapul.
abrazol.
Egyéni
— jellemzék
Genetikai, PWS-
specifikus
tényezdk
l Tlneti allapot (példaul: o - - C
Endokrin, PWS- agyi elvgltoz(gsok Fizikai funkcionalas, (Szubjektiv) Szubjektiv
specifikus —| problémas viselkedés, | mentalis funkcionalas, egeészseég - ., jollet,
tenyezok mentalis betegségek) tarsas funkcionalas eszlelés EletminGség

PWS-specifikus
kdrnyezeti

tényezok - " C e «
Y PWS-specifikus kdrnyezeti tényez6k
Genetikai Szil&i Egészségligyi| Gondozdi |Biztonsdgos|Testmozgést és| Tdrsas, iskolai
tanacsadas | tamogatas ellatas tamogatas | étkezési |fizikai aktivitast és barati
kirnyezet eldsegitd kapcsolatok...
programok

A Wilson és Cleary (1995) altal kidolgozott, majd Maria Huber &ltal modositott modell, amely
szemlélteti a PWS-sel él6 személyek egészséggel 6sszefliggd életminéségét befolyasold tényezdket. Forras:
Maria Huber. 9



A PWS-ben megjelené
mentalis zavarok dimenzioi

A biologiai és kornyezeti tényezék
kolcsonhatasai

Amint azt a 3. rész részletesen
ismerteti, szamos klinikai vizsgalat leirta a
PWS ugynevezett neuropszichiatriai, illetve
kognitiv és viselkedési fenotipusat.

A jelen jelentés e fenotipusok kulonb6z6
Osszetevbire a mentalis egészség
zavarainak dimenziéiként hivatkozik. Ezek
a dimenziok tovabb bonthaték konkrét
problémas viselkedésformakra és a
mentalis allapot meghatarozott eltéréseire.

A ,dimenzi¢” kifejezés arra utal, hogy ezek
a jelenségek nem élesen elkulonuld
kategoriak, hanem kontinuum mentén
helyezkednek el, kulonbozé sulyossagi
fokozatokban. Az alabbiakban
Osszefoglaljuk azokat a lehetséges
kauzalis  mechanizmusokat, = amelyek
magyarazhatjagk a PWS viselkedéses és
neuropszichiatriai fenotipusat — beleértve a
hiperfagiat, az indulati kitoréseket, az
onsértd magatartast, valamint a
szorongast, az affektiv labilitast, tovabba
az affektiv és pszichotikus zavarokat.

A PWS viselkedési és mentalis
egeszséqi aspektusainak vizsgalata
kulonosen komplex feladat, mivel
meélyrehatd  ismereteket igényel az
agymuakodésrél és az atipusos agyi
fejlédés kognitiv, viselkedéses, illetve
mentalis allapotra gyakorolt hatasairdl.

Annak teljes megértéséhez azonban, hogy
egy adott viselkedés — példaul egy indulati
kitorées — miért jelenik meg egy adott
pillanatban, és miért valik tartéssa,
elengedhetetlen a kornyezeti tényezok
figyelembevétele is. Meg kell érteni, hogy a
kornyezet milyen modon valtja ki és tartja
fenn ezeket a viselkedésformakat, valamint
hogy a tagabb rendszerszintlii tényez6k
miként befolyasoljak az intervencidk
sikeres megvalositasat.ntions can be
implemented successfully.

A PWS-sel Osszefiggd problémas
viselkedések és  mentadlis  zavarok
kialakulasa  leginkabb  az  atipusos
agymuikodés, a kognitiv karosodas és a
kornyezeti tényezdk kozotti kdlcsdnhatas
eredményeként értelmezhetd.

E harom komponens Osszetett dinamikaja
miatt e fejezet elején azokat a relevans
klinikai ~ megkodzelitéseket  ismertetjuk,
amelyek értelmezési keretet nyujtanak a
jelenségek mélyebb megértéséhez.

E megkozelitések el6segitik a PWS-sel él6
személyeknél  megfigyelhetd  mentalis
egészseqi zavarok es problémas
viselkedések strukturalt elemzését és
magyarazatot adhatnak arra, miért valtozik
bizonyos viselkedésformak sulyossaga és
gyakorisaga az id6 elérehaladtaval.

%3 4. Rész: A mentalis egészség zavarainak dimenziéi PWS-ben
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A kulonb6zbé elméleti modellek
részben fedik egymast, ugyanakkor
mindegyik sajatos értéket képvisel, és
bizonyos helyzetekben kllonésen hasznos
lehet a jelenségek mélyebb megértésében,
valamint a beavatkozasok
megtervezésében és iranyitasaban.

Egyes viselkedésformak vagy koros
mentalis allapotok dontéen  bioldgiai
eredetliek, és kozvetlenil a PWS-hez
kapcsolodd patofizioldgiai  folyamatokbdl
erednek, mig masok testi vagy mentalis
egészségugyi problémak, illetve kulsd
életesemények kdvetkezményei lehetnek.

Bizonyos viselkedések fennmaradasat
vagy sulyosbodasat tovabb erésitheti egy
nem megfelelben mikods, kovetkezetlen
gondozasi rendszer, amelyben a
viselkedést fenntartd alapvetd tényezdket
nem azonositjak és nem kezelik.

. A fejlédéslélektani modellek szerint a
bizonyos neurodevelopmentalis
szindrbmakban — igy a PWS-ben —
megfigyelhetd viselkedésformak
atipusos vagy megakadt fejl6dés
kovetkezményei. Ezek a viselkedések
a normal fejlédési folyamat részét
képezik, de tipikus esetben a fejl6dés
elérehaladtaval fokozatosan enyhulnek
vagy megszinnek. Ez a megkozelités
kulonosen relevans a PWS-re jellemz6
repetitiv, ritualis viselkedések, valamint
a gyakori indulati kitorések
megértésében, amelyek a fejlédési
késések elhuzodd kovetkezményeiként
is értelmezhet6k, amikor ezek a
mintazatok a tipikus fejlédési
szakaszokon tul is fennmaradnak.

. A biomedikalis

modellek az
agymukodés szindromara jellemzé
funkcionalis eltéréseire
O0sszpontositanak, amelyek kozvetlenul
befolyasoljak a viselkedést, illetve
hozzajarulhatnak tarsulé (komorbid)
mentalis zavarok kialakulasahoz. Ezek
a rendellenességek lehetnek a PWS
genotipus agymukodésre gyakorolt
kozvetlen hatasanak eredményei, vagy
kozvetetten, az agyfejlédés, illetve az
idegi halézatok és neurotranszmitter-
rendszerek muakodéseének
befolyasolasa révén jelentkezhetnek. A
biomedikalis megkdzelités keretében
ertelmezett viselkedések kozeé tartozik
példaul a hiperfagia, az affektiv
zavarok és a pszichotikus betegségek
megjelenése.

A neurokognitiv. modellek a
viselkedéses sajatossagokat az
atipusos agyfejlédés kognitiv  és
szocialis funkciokra gyakorolt
hatdsaval hozzak dsszefuggésbe.
Példaul a PWS-sel él6 személyeknél
megfigyelhet6 indulati kitorések
hatterében gyakran kognitiv
tulterheltség all, amely azzal
magyarazhatd, hogy nehezen képesek
rugalmasan iranyitani  figyelmuket,
amikor varatlan valtozas torténik a
kornyezetukben.

A pszicholégiai modellek, kilondsen
a tanulaselméleti megkozelitések, azt
feltételezik, hogy a viselkedésformakat
a kornyezeti feltételek formaljak,
erdsitik és tartjak fenn. Ezek szerint a

viselkedések funkcionalis jelentést
nyernek —  példaul kellemetlen
helyzetek elkerulése, figyelem

megszerzése vagy jutalom elérése
céljabdl. Az indulati kitorések és a
bdérpiszkalas példaul azert
rogzulhetnek, mert a kornyezet reakcioi

— akar a figyelem, akar az
engedékenység — hosszu tavon
megerdsitik a viselkedés
fennmaradasat.

ag 4. Rész: A mentalis egészség zavarainak dimenzioi PWS-ben
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.« A kérnyezeti (rendszerszinti)
modellek az emberi fejlédést és
viselkedést tobbszinti rendszerként
ertelmezik, amely magaban foglalja az
egyeént, a kozvetlen csaladi
kornyezetet, valamint a tagabb
kulturalis és tarsadalmi kontextust. E
megkozelitések figyelembe veszik azt
is, hogy az élet kulonb6zd
szakaszaiban bekovetkez6 atmenetek
miként befolyasoljak a viselkedést. A
kornyezeti szemlélet ezért kulondsen
hasznos lehet az életut szempontjabdl
kritikus  id6szakokban, amikor a
kornyezeti  feltételek  mddosulasa
hatassal lehet a viselkedés
gyakorisagara és sulyossagara. Ez a
szemlélet hasznos iranymutatast adhat
a koOzOsségi eés koOzos lakhatasi
kornyezetekre tervezett intervenciok
megalkotasahoz is.

E megkozelitések egyuttesen olyan atfogé elméleti keretet alkotnak, amely
lehetévé teszi a mentalis egészségi zavarok kulonbozé szintjein — a szindromat
meghatarozé genotipus, az agyi mikodés, a kognitiv folyamatok és a kornyezeti
tényez6k szintien — miikdddé kauzalis mechanizmusok feltarasat és értelmezését.
Woodcock és munkatarsai olyan modelleket dolgoztak ki, amelyek a kulonbozé
neurodevelopmentalis szindromakon belll, illetve azok kozott megfigyelhetd
viselkedéses és kognitiv profilok 6sszehasonlitasan alapulnak. Az egyik ilyen modellt a 8.
abra szemlélteti Woodcock és mtsai (2009) alapjan.

ag 4. Rész: A mentalis egészség zavarainak dimenzioi PWS-ben
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A BIOLOGIAI ES KORNYEZETI TENYEZOK SZEREPE
AZ INDULATI KITORESEK KIALAKULASABAN

Kornyezeti
tényezék

PWS-re jellemz6 genetikai eltérés

/N

Biolégiai
tényezék

Kdzponti
idegrendszeri
(CNS)

A kornyezet
elérejelezhet
6ségének
csOkkenése

Megndvekedett
kognitiv
terhelés és
informacio -
feldolgozasi
igeny

e e ————— -_______----*______----_______--_____-

Kdrnyezeti
tényezok fizikai
aspektusai
(példaul a

abnormalitas A

Agystruktura-eltérés X (példaul
a prefrontalis kéregben — PFC —
illetve az elllsé cingularis
kéregben — ACC)

Agyi eltérés Y

/ / Kognitiv

/

A feladatvaltashoz
szukséges kognitiv
rugalmassag zavara

Altalanos
kognitiv
mikodészavar

szocialis
interakcios
helyzetek Fragilis
X-szindrobmaban)

S

Tarsas—
kornyezeti
interakcio
(példaul a
gondozé

viselkedése)

(arousal)

Fiziologiai aktivacio

Indulati
kitorés

I§métI6d6,
kényszeres
kérdésfeltevés

S |

JELMAGYARAZAT:
CNS Central Nervous System - kézponti idegrendszer

PFC Prefrontal Cortex - prefrontalis kéreg

Alacsony teljesitmény

bizonyos Q-
tesztekben (példaul
szokincs- vagy téri—
vizualis konstrukciés

feladatok esetén)

ACC Anterior Cingulate Cortex - ellils6 cingularis kéreg
FraX Fragile X syndrome - Fragilis X-szindréma
1Q Intelligence Quotient - intelligenciahanyados

tényezék

Fiziologiai
tényezék

Viselkedési
tényezék

Az indulati kitdrések kialakulasaban szerepet jatszé biologiai és kornyezeti tényezdk modellje
Woodcock és mtsai (2009) alapjan.
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A kozelmult tudomanyos fejlédése —
kuléndsen a neuroimaging (agyi
képalkotas) terlletén - Uj
megkozelitéseket tett lehetbve a
biomedikalis és neurokognitiv tényez6k
pszichopatolégiara gyakorolt hatasanak
értelmezésében és vizsgalataban. Ezek
kézul az egyik legjelentésebb az RDoC
(Research Domain Criteria) keretrendszer
(lasd Cuthbert, 2022).

Holland és mtsai. (2019), valamint Salles
és mtsai. (2020) hangsulyoztak, hogy az
RDoC-megkozelités kilonosen jol
alkalmazhat6 a genetikailag meghatarozott
neurodevelopmentalis szindrobmak — igy a
PWS — kutatasaban.

E mdbdszertani keret alkalmazasaval
Thuilleux és mtsai. (2017) részletes
vizsgalatot  végeztek 150, korhazi

ellatasban részesil6, PWS-sel él6 felnétt
pszichopatolégiai jellemzdirél. Az RDoC-
kritériumok alapjan olyan modellt dolgoztak
ki, amely a PWS-sel él6 személyeket
kognitiv, érzelmi és viselkedéses
jellemzéik alapjan csoportositja. A kutatas
negy, egymastol ol elkulonithetd
pszichopatoldgiai profilt azonositott: alap,
impulziv, kényszeres és pszichotikus
tipust.

A vizsgalat eredményei szerint az
.alap” profil volt a leggyakoribb, amely a
PWS-sel él6 személyek 55%-anal fordult
el6. A tobbi profil megoszlasa a kovetkezd
volt: impulziv 19%, pszichotikus 19%,
kényszeres 7%.

Erdekes kiilénbségek mutatkoztak a PWS
genetikai altipusai szerint is: a delécids és
az anyai uniparentalis diszomias (mUPD)
csoportban eltéré aranyokat figyeltek meg.
A delécids csoportban a résztvevok 70%-a
az alap profilt mutatta, mig az mUPD-
csoportban a pszichotikus profil aranya
jéval magasabb, 43% volt.

Az olyan uj szemléletli kutatasok,
mint amilyet Thuilleux és mtsai. (2017)
végeztek, értekes lehetéséget kinalnak
annak feltarasara, hogy az egyes RDoC-
kategoriak milyen k6zds agyi halézatokhoz
€s neurobiologiai  mechanizmusokhoz
kapcsolédnak.

A neuroimaging-vizsgalatok példaul
azonositottak azokat az agyterlleteket és
idegi  palyakat, amelyek PWS-ben
érintettek, és amelyekben intra- és
interregionalis funkcionalis konnektivitasi
zavarok figyelheték meg (Huang és mtsai,
2024).

Ezeknek a modszertanoknak az
alkalmazasa még kezdeti szakaszban van,
ugyanakkor igéretes eszkozt jelent a PWS
neuropszichiatriai fenotipusanak mélyebb
megeértésében. A kovetkezd fejezetben a
PWS-re jellemz6 problémas viselkedések
€s a mentalis zavarok lehetséges kauzalis
mechanizmusait tekintjuk at.

A PWS genotipusa és a
neuropszichiatriai fenotipus kézotti
osszefiiggések

Genetikai szinten az egyik alapvet6
kérdés az, hogy kimutathatok-e kozvetlen
vagy kozvetett oksagi 0Osszeflggések
bizonyos, anyai agon imprintalt gének
expressziojanak hianya és a PWS-sel él6
személyeknél  gyakran  megfigyelhetd
mentalis egészségi zavarok kulonbozé
dimenzidi kdzott.

A PWS-sel él6 személyek Kklinikai
vizsgalatai, a 15-0s kromoszoma
kisméretl vagy atipusos delécioit vizsgalo
kutatasok (Duker és mtsai, 2010; Sahoo és
mtsai, 2008), valamint a genetikailag
modositott egér- és egyéb allatmodelleken
végzett Kkisérletek szolgaltak els6dleges
modszerkeént a genotipus—fenotipus
kapcsolatok feltérképezésében (lasd Isles,
2022).

ag 4. Rész: A mentalis egészség zavarainak dimenzioi PWS-ben
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Az 1. részben 6sszefoglaltak szerint
a 15-0s kromoszdéman talalhatd, apai agon
expresszaloédd és anyai agon imprintalt
SNORD116 gén kulcsszerepet jatszik a
PWS kialakulasaban.

Ugyanakkor a 15911-13  régidban
elhelyezkedd tovabbi apai eredetli, anyai
agon imprintalt gének — koztuk a MAGEL2
€s mas kis nukleolaris RNS-ek (snoRNA-k)
— expressziojanak  hianya szintén
meghatarozé szerepet tolthet be.

Az olyan imprintalt gének, mint amelyek a

15911-13 régioban talalhatok,
valészinlileg  szerepet jatszanak a
tapanyagok magzati transzportjanak

szabalyozasaban. E gének tobbsége az
agyban és a placentaban fejez6dik ki, és
némelyikik mas gének expresszidjat is
befolyasolja (Falaleeva és mtsai, 2015).

Gilmore és mtsai. (2023) e terlletet
tovabb vizsgaltak, olyan génszerkesztett
Ossejtvonalakat alkalmazva, amelyek kis
kiterjedésl, apai eredeti SNORD116-
deléciét hordoz6 sejtekbdl szarmaztak,
majd ezeket neuronokka differencialtak.

A kutatdék megallapitottak, hogy a
SNORD116C/D box kis nuklearis RNS-ek

mintegy 30 példanyanak  célgénjei
korabban ismeretlenek voltak.
A vizsgalat 42 diszregulalt gént

azonositott, amelyek expresszidja eltéerd
meértékben valtozott meg, részben a
deléciés région belll, részben azon kivul.
A szerz6k arra a kovetkeztetésre jutottak,
hogy e génexpresszios zavarok
kombinacioja nagy valdszinliséggel
kulcsszerepet jatszik a PWS fenotipusanak
kialakulasaban.

Egyértelmd, hogy a PWS genotipusa
jelentés mértékben befolyasolja az agy
fejlédését, kulonosen a hipotalamusz és az
agykéreg (cortex) tekintetében (Manning
és mtsai, 2015).

A legujabb, fejlett neuroimaging-
technikakat alkalmazé vizsgalatok
kimutattak, hogy a PWS-sel él6 személyek
agyi fejlédése eltér a tipikusan fejl6d6
populacioétol: kisebb méretl hipotalamusz
figyelnet6 meg naluk mind a hasonlo
életkoru, tipikusan fejl6dé
kontrollcsoporthoz, mind a PWS-tdl
fuggetlen elhizassal él6 személyekhez,
illetve anorexia nervosaban szenvedb6khoz
viszonyitva (Brown és mtsai, 2022).

A genotipus—fenotipus kapcsolat
magyarazatara az egyik modell azt
feltételezi, hogy a PWS-fenotipus egyes

alapvetd jellemz6i — mint példaul a
hiperfagia, a bérpiszkalas, illetve az
affektiv zavarok - sejtszinten

visszavezetheték a PWS genotipusabol

eredd atipusos génexpresszios
mintazatokra.
Példak:

« Necdin gén: a necdin expressziéjanak
hianya egérmodellekben hipotalamikus
diszfunkcioval és fokozott bérkaparasi
viselkedéssel tarsult, amely a PWS-
ben megfigyelhetd bdrpiszkalas
megfelel6 allatkisérletes modelljének
tekintheté (Muscatelli és mtsai, 2000).

. Magel2 és SNORD116 gének: e
gének expressziojanak hianya
megzavarja a hipotalamusz kozponti
szabalyozé folyamatait, ami rontja a

bélrendszeri jelzésekre adott
idegrendszeri  valaszokat és a
jollakottsagot kozvetitd palyak
aktivacigjat. Ennek  kovetkeztében

hiperfagia alakul ki (Correa-da-Silva és
mtsai, 2021; Polex-Wolf és mtsai,
2018; Rodriguez és Zigman, 2018).
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Egy masik szemlélet — az alternativ
modell — szerint a PWS-fenotipus
elsésorban a PWS genotipus agyfejlédésre
gyakorolt hatasanak kovetkezménye. Ez a
hatas szerkezeti és funkcionalis
eltéréseket eredményez a
hipotalamuszban, valamint a kortikalis és
szubkortikalis idegi halézatokban.

Ezek a neuroanatomiai és neurofizioldgiai
eltérések alapvetd szerepet jatszanak a

PWS neuropszichiatriai  fenotipusanak
kialakulasaban.

Példak:

. Kognitiv és érzelmi

mikodészavarok: Az atipusos agyi
fejlédés specifikus kognitiv deficiteket
és érzelemszabalyozasi nehézségeket
eredményez. Ennek kovetkeztében
bizonyos kornyezeti tényezdk hatasara
indulati kitorések alakulhatnak ki.

« Homeosztatikus diszregulacio:
Impaired brain development,
particularly affecting the hypothalamus,
leads to disrupted homeostatic
regulation of emotions and an
ineffective satiety response following
food intake.

A PWS-re jellemzé6 atipikus agyi
fejlédés: A neuropszichiatriai fenotipus
magyarazata

A PWS-fenotipus szamos jellemzdje
alatdmasztja azt a feltételezést, hogy a
szindroma hatterében az idegrendszeri és
endokrin szabalyozé rendszerek belsé

diszfunkcioja all (Tauber és Hoybye,
2021).
Ez a milkodészavar homeosztatikus

diszregulaciot okoz, valamint az agyban az
izgalmi és gatlé idegi mechanizmusok
kozotti egyensuly felborulasahoz vezet,
beleértve az autondm idegrendszer
mukodéseét is.

Az  autoném idegrendszeri (ANS)
diszfunkci6 — amely a szimpatikus és
paraszimpatikus ténus kozotti
egyensulyhiany formajaban jelenik meg —
dinamikusan hozzajarulhat a PWS-re
jellemzé viselkedésmintazatok
kialakulasahoz (lasd 9. abra).

A PWS viselkedési fenotipusanak egyes
jellemzébi, példaul az indulati kitdrésekre

val6  hajlam, legvalészinibben egy
karosodott autoném megkuzdeési
mechanizmus kovetkezményekeént

értelmezhetok.

AZ AUTONOM IDEGRENDSZER (ANS)

Szimpatikus

Paraszimpatikus

EGYENSULY -
HOMEOSZTAZIS

Az autondm idegrendszer két f6 komponense — a paraszimpatikus (elsésorban a
bolygbideg, nervus vagus) és a szimpatikus rendszer — k6zotti egyensulyt szemléltetd diagram.

Janice Forster engedélyével.
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A PWS-ben megfigyelhetd
agyfejlédés tovabbi sajatossaga, hogy a
korai fenotipus hatassal van a fejl6dés
késbbbi szakaszaira is. Az egyik elmélet
szerint az ujszulottkori hipotdnia
befolyasolja a csecsemod késdbbi
pszichomotoros fejlédését, kiulondsen az
érzékszervi és motoros tapasztalatok
kialakulasat.

Egy masik hipotézis szerint az imprintalt
Necdin gén expressziojanak elvesztése

fokozott  apoptdézishoz  (programozott
sejthalalhoz) vezet, ami gatolla az
izomdifferencialédast, a szinaptikus

metszést (pruning) és a rostos idegkdtegek
kialakulasat.

A necdin expresszidjanak hianya tovabba
akadalyozza a gerincvel6 hats6 szarvaban
|évd neuronok érését, ami az érzékszervi
informaciok  kdédolasanak  zavarahoz,
valamint a fajdalom- és hdéérzékelés
csokkenéséhez vezet (Kuwajima, 2010).

Feltételezhetd, hogy az érzékszervi
feldolgozas zavarat sulyosbitjak a GABA-
receptor hianyabol ered6 szenzoros
szlrési eltérések. Ennek kodvetkeztében a
beérkez6  szenzoros ingerek  nem
megfelel mennyiségben vagy
min&ségben érik el az agyat (Cromwell és
mtsai, 2008; Mendell, 2014).

Az élet elso, kritikus évében tapasztalhato
elégtelen szenzoros stimulacié elméletileg
szenzoros deprivaciohoz vezethet (Cascio,
2010).

Ez alapjan feltételezhetd, hogy a PWS-ben
tapasztalhato fokozott neuroldgiai ingerlési
kUszob miatt az idegrendszeri valasz
kivaltasahoz intenzivebb szenzoros inputra
lehet szikség (Jovellar-Isiegas és mtsai,
2020).

Hosszu tavu vizsgalatok arra is utalnak,
hogy a fokozott szenzoros ingerkeresé
viselkedés  oOsszeflgg az  egyuttes
figyelem, a szocialis interakciok és a nem
verbalis kommunikacié fejlédésének
elmaradasaval, valamint az ismétl6dd
viselkedések megjelenésével (Baranek és
mtsai, 2018; Damiano-Goodwin és mtsai,
2017; Foss-Feig és mtsai, 2012; Watson
és mtsai, 2011). Az, hogy mindez milyen
mértékben jellemzé a PWS-re, egyelbre
nem ismert.

Nem ismert, hogy a fent Ileirt
jelenségek milyen mértékben jellemzéek a
PWS-re, azonban egyes feltételezések
szerint a szenzoros éhség hajlamosithat a
kovetkezd viselkedésformak kialakulasara:

. Sztereotip viselkedések (példaul
bbrpiszkalas)

« Szenzoros ingerkeresés (pl. gyUjtogetd
vagy keres6é magatartas)

« Oralis/ingerlési viselkedések (pl.
hiperfagia, ruminacio)

. Tulzott és repetitiv viselkedések
(rogzult szokasok)

Mivel ezek a hipotézisek PWS-sel él6
személyeken még nem kerultek empirikus
vizsgalatra, jelenleg nem ismert, hogy a
korai életkorban nyujtott  fokozott
szenzoros stimulacié elényds vagy éppen
kockazatos lehet-e szamukra. Bar egyes
csaladok tamogatjak ezt a feltételezést,
empirikus kutatasok szukségesek annak
alatdmasztasara.

Felmerul tovabba a kérdés, hogy a
gyermekkori kolcsonds tarsas interakciok
zavara milyen mértékben befolyasolja a
késbbbi életkorban a mentalis allapotok
felismerésének képességét, illetve a tarsas
mikodés fejlédését.

Lester (2019) kiemelte, hogy a PWS-sel
el6 csecsembk szamara  kulondsen
nehézséget jelent a vizualis tarsas jelek
felismerése és feldolgozasa, valamint a
tarsas helyzetek értelmezése (lasd még
Dimitropoulos, Ho és Feldman, 2013).
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Kutatasok arra is ramutattak, hogy a
pervaziv  fejl6dési zavarokkal eld
gyermekek, akiknél jelentés deficitek
mutatkoznak az érzelmek felismerésében
és feldolgozasaban, késébbi életkorban
sulyosabb  tarsas mukodészavarokat
mutatnak (Braverman, Fein, Lucci és

Waterhouse, 1989).

informaciok
kognitiv
kutatasok

tarsas
szukséges
vizsgalo

A vizualis
ertelmezéséhez
képességeket
kimutattak, hogy a PWS-sel ¢él6
szemeélyeknél jelentds nehézségek
tapasztalhatok a vizualis ingerek koherens
tarsas narrativakba rendezésében.

A vizsgalatban résztvevék az informaciok
mindossze 15%-at tudtdk helyesen
értelmezni (Koenig, Klin és Schultz, 2004).

Tovabbi vizsgalatok, amelyek a tarsas és
érzelmi feldolgozast elemezték PWS-sel
él6 serduléknél és felndtteknél, azt
mutattak, hogy kuldnbségek
tapasztalhatok az arcokra, valamint az
erzelmi kifejezésekre iranyuld figyelemben
és azok felismerésében.

A mimikai érzelmek értékelésében
megfigyelt nehézségek PWS-ben
O0sszevethetbk az autizmus spektrumzavar
(ASD) esetében tapasztalt mintazatokkal
(Key, Jones és Dykens, 2013; Rice és
mtsai, 2018).

Az arckifejezésekben megjelend
érzelmek felismerésének és megfeleld
feldolgozasanak  képessége  alapvetd
jelentéségl a csecsemd és kornyezete
kozotti interakciokban.

Az érzelemfeldolgozas zavarai
felnéttkorban is Osszefliggést mutatnak a
tarsas mulkodés kuldnb6zd  terlletein

megjelené deficitekkel (Philip és mtsai,
2010).

Az érzelmi kifejezések kozlil a félelem
feldolgozasa kulonésen nagy figyelmet
kapott a kutatasokban, mivel evolucios
szempontbdl kulcsszerepet jatszik abban,
hogy megvédje a csecsemét a potencialis
veszélyektdl. Vizsgalatok kimutattak, hogy
a tipikusan fejl6dé csecsembk az elsé
életév soran fokozott figyelmet forditanak a
félelem arckifejezéseire (Gartstein és
mtsai, 2010), és hogy az érzékenység a
negativ érzelmekre altalaban az 5-7
honapos kor kozotti idészakban er6sodik
(Peltola és mtsai, 2009).

Bar a PWS-sel él6 csecsemdk
érzelemfelismerési képességeit célzottan
vizsgaldé kutatasok szama korlatozott, a
felnéttkorra vonatkozo adatok
egyertelmden érzelemfeldolgozasi
nehézségeket mutatnak.

Whittington és Holland (2011) vizsgalata
szerint a PWS-sel él6 felnéttek az érzelmi
arckifejezéseknek  mindéssze  55%-at
azonositottak  helyesen, beleértve a
félelmet is, amely a legkevésbé felismert
erzelemnek bizonyult — csupan az esetek
37%-aban sikerult helyesen azonositani.

Tovabba azok a PWS-sel él6 személyek,
akiknél korabban depresszidés epizdd
fordult eld, szelektiv hiAanyossagot mutattak
a félelem felismerésében. Ez a jelenség
O0sszhangban all a tipikusan fejl6d6
populaciéban megfigyelt mintazattal, és
arra utal, hogy a félelemfelismerés zavara
korai biolégiai marker lehet a PWS-ben
megjelend depresszios korképek
elérejelzésében.
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A strukturalis és funkcionalis
neuroimaging-vizsgalatok tovabbi
bizonyitékokat szolgaltatnak a PWS-re
jellemzd atipusos agyfejlédés mértékerdl,
€s szamos agyi régidban kulénb6zé foku
eltéréseket tartak fel (Manning és mtsai,
2019; Mantoulan és mtsai, 2011).

Koros aktivitas figyelhet6 meg tobb,
egymassal  Osszekapcsolt  neuronalis
halézatban, kulondsen azokban, amelyek
az evési magatartas szabalyozasaban
vesznek részt.

Osszességében az agy szerkezeti és
funkcionalis rendellenességei jelentdsek,
és az alabbi f6 terlleteken foglalhatok
0ssze:

. Kortikalis és szubkortikalis
eltérések: A csecsemo- és
gyermekkorban tapasztalt fejlédési

késések 0Osszefliggésbe hozhatok a
kortikalis és  szubkortikalis  agyi
strukturak fejlédésének elmaradasaval.

Ezek a zavarok az intellektualis,
kognitiv és tarsas fejlédés
karosodasahoz vezetnek, ami

funkcionalis nehézségek formajaban
nyilvanul meg (lasd a 2. részt).

« A korai fenotipusos jellemzék
hatasa: A PWS korai
megnyilvanulasai, példaul a hipotonia,
tovabb sulyosbithatjagk a fejlédési
nehézségeket. E tényezdk
hozzajarulhatnak a ,szenzoros €hség”
elméletéhez is, amely fokozottan noveli
bizonyos viselkedésmintak kockazatat
és sulyosbithatia a tarsas muikodés

zavarait.
. Hipotalamikus diszfunkcié: A
hipotalamusz fejlédésének es

mikodésének zavara, valamint az
afferens és efferens idegi kapcsolatok
sérllése kéros homeosztatikus
szabalyozashoz vezet.

. Ez az alabbi funkcidkat érinti:

. Az energiaegyensuly fenntartasa
az aktualis energiaszikséglethez
viszonyitva

« A ndvekedés és a szexualis érés
szabalyozasa, amely befolyasolja
a felnéttkori reproduktiv
képesseget.

. A testhémérséklet, a hangulat és a
viselkedés szabalyozasa a
hipotalamusz—hipofizis tengelyen
és az autondbm idegrendszeren
keresztul, a fizikai és tarsas
kornyezet  valtozasaira adott
valaszként.

Amint azt a 10. abra szemlélteti, a
PWS-sel ¢él6 személyekre jellemz6
atipusos agyi fejlédés és annak korabban
ismertetett funkcionalis kdvetkezményei
olyan bels¢ feltételeket hoznak létre,
amelyek novelik a mentalis zavarok és a
problémas viselkedések kialakulasanak
kockazatat.

Egy hipotézis szerint a PWS-sel él6
személyek belsé vilagukrél (pl. testi
szUkségleteikrél) és kuls6é vilagukrol (pl.
tarsas megértésrol, fenyegetésészlelésrol)
hianyos és pontatlan idegrendszeri
reprezentacioval rendelkeznek.

Az agyban létrejovd, a belsdé és kulsé
kornyezetre vonatkoz6 pontatlan mentalis
modellek bizonytalansagérzetet keltenek,
és befolyasoljak a viselkedési dontéseket —
példaul azt, hogy mikor hagyjak abba az
evést, vagy hogyan reagalnak tarsas
helyzetekben. A dontéshozatali folyamatok
kimenete igy hibas bemeneteken
alapulhat, ami fokozza a téves dontések és
a nem adaptiv reakciok valdszindségét
(Holland és mtsai, 2022).

A kovetkezd fejezetben tovabbi olyan
lehetséges mechanizmusokat targyalunk,
amelyek magyarazatot adhatnak a PWS
neuropszichiatriai es viselkedési
fenotipusanak specifikus vonasaira.
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ATIPUSOS AGYFEJLODES ES A PWS NEUROPSZICHIATRIAI FENOTIPUSA

A homeosztazis fenntartasa valtozo

Szenzoros bemenetek:

kornyezetben

A kulvilag aktualis allapotanak érzékelése.

Az éhség, szomjusag, szorongas stb.
tudatos érzetei cselekvést valtanak ki a
szervezet fiziologiai egyensulyanak

A multbeli és jelenlegi tapasztalatok,
érzelmek és vagyak szintén
befolyasoljak a déntéshozatalt és a

fenntartasara. viselkedést.
R\‘\ v ,,1
\\ __CEREBRAL,CORTEX - ,/'
o AGYKEREG oy S
e N <
L’ A szenzoros bemenetek \y

értelmezésének zavara.

A kulsé kérnyezet monitorozasa.
A belsé és kils6 kérnyezet hianyos vagy
torzult mentalis modelljeinek kialakulasa.
A belsé kérnyezet monitorozasa.

A homeosztatikus szabalyozas zavara —
endokrin, fiziologiai, affektiv és viselkedéses
szinteken.

HIPOTALAMIKUS DISZFUNKCIO
Az autoném.idegrendszer

S afferens és efferens
/’ kapcsolatainak karosodasa.
4 A
4
/, N\,
4 \
4 N\,
,/ \\
5 N

Az uss vagy fuss (fight-or-
flight) vélasz karosodasa
az ANS kozvetitésével.

Névekedési és nemi
hormonhiany, valamint az
étkezést kbvetb jollakottsagi
valasz zavara stb.

Interocepcio:
A test belsé allapotanak tudatos vagy
tudattalan érzékelése.

A szenzoros és interoceptiv bemenetek, valamint az agy dontéshozo szerepének Osszefliggése,
amely lehet6vé teszi a kornyezet bels6 modelljeinek kialakitasat és a szervezet szikségleteire adott adaptiv
valaszok iranyitasat.
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A kivalté mechanizmusok
jelenlegi tudomanyos
értelmezése

A hiperfagia mogott alloé
neurobiolégiai és viselkedési
mechanizmusok jelenlegi ismeretei

A hipofagiab6l a csecsemd- és
kisgyermekkorban a hiperfagiaba torténd
atmenet a PWS egyik legmeghatarozobb
jellemzdje (lasd az 1. részt). Azt azonban,
hogy mi valtja ki ezt az atmenetet — vagyis
hogyan alakul at a kezdeti hipofagia és a
fejlédésben valé elmaradas fokozatosan
hiperfagiava és sulyos elhizasi kockazatta
—, @ mai napig nem ismerjuk pontosan.

Az egyik lehetséges magyarazé modell a
rokonsagi elmélet (Kinship Theory) (Haig
és Wharton, 2003; lasd Eggerman és
mtsai, 2021). Ez az elmélet azt feltételezi,
hogy az imprintalt gének az evoluci6 soran
a him és a ndi leszarmazasi vonalakat
eltéréen  érint6  szelekciés  nyomas
hatasara alakultak ki az emlésdkben.

A PWS esetében az anyai agon imprintalt
gének, amelyek expresszidjanak hianya a
szindrobma kialakulasahoz vezet, azeért
valtak imprintaltta, mert kulcsszerepet
jatszanak az energiafelvétel es
taplalékbevitel szabalyozasaban mind a
terhesség, mind a csecsemb- és
gyermekkor soran.

Antonio és Hanna Damasio (2022)
munkassaga fontos tampontot nyujt a
PWS-sel él6 személyek belsé mentalis
allapotainak és az étkezési viselkedés
diszregulaciojanak megértésehez.
Elméletik szerint az éhségérzet és a
jOllakottsag érzése a taplalékfelvételt
szabalyoz6 homeosztatikus folyamatok
tudatos megnyilvanulasai.

Normal korulmények kozott e belsé
érzések valtozasai valtjak ki az ételkeresé
viselkedést, majd a taplalék elfogyasztasa
soran a jollakottsag fokozatos ndvekedése
€s az étvagy csokkenése vezet az evés
befejezéséhez.

Ez a finoman hangolt rendszer a
hipotalamusz idegi palyainak és magjainak

hatékony = midkodésén, valamint a
bélrendszerbdl  szarmazé  hormonalis
visszajelzéseken alapul, amelyek a

véraramon és a bolygoéideg (nervus vagus)
afferens és efferens kapcsolatai révén
jutnak el az agyba (lasd lent). E
mechanizmusok 0Osszehangolt muikoddése
biztositja, hogy a taplalékbevitel és az
energiaigény egyensulya fennmaradjon,
ami az optimalis anyagcsere és a tulélés
szempontjabol alapvet6 jelentéségu.

A kutatasi eredmények egyértelmuien
arra utalnak, hogy a fenti visszacsatolasi
mechanizmusok PWS-ben
diszfunkcionalisak. Szamos, kontrollalt
korilmények kozott vegzett megfigyeléses
vizsgalat kimutatta, hogy a PWS-sel él6

szemelyek nem korlatozzak
kaldriabevitelliket az energiaigényuknek
megfeleléen, ellentétben a

kontrollcsoporttal (lasd példaul Lindgren és
mtsai, 2000).

Egy masik vizsgalatban (Holland és mtsai,
1993), amelyben a résztvevék egy o6ran
keresztul szabadon (ad libitum)
étkezhettek, az éhség, az étkezési vagy és
a jollakottsag érzésének mertéke 20
percenként kerllt felmérésre, és az
étkezés soran a vartnak megfelel6
iranyban  valtozott. A  PWS-csoport
tagjainak azonban ehhez a kognitiv
eltolodashoz haromszor annyi kaloriat
kellett elfogyasztaniuk, mint a tipikusan
fejl6dé kontrollszemélyeknek, amit vizualis
analdg skala segitségével meértek.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos

értelmezése
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Ez az eredmény telles mértekben
0sszhangban all Damasio elméletével. Azt
is megfigyelték, hogy a PWS-sel él6
személyeknél az éhség és az étkezési
vagy érzése az étkezés befejezését
kovetben rovid idén belul ujra feler6sodott,
és joval korabban, mint a kontrollcsoport
esetében (Holland és mtsai, 1993).

Ezek az eredmények arra utalnak, hogy
biolégiai okokbol a PWS-ben megfigyelt
hiperfagia legvalésziniibben a jollakottsag
kialakulasanak zavarabdl ered, amely
folyamatos étkezési késztetést tart fenn
még akkor is, amikor a kal6riaszikséglet
mar jelentésen meghaladott.

Neuroimaging-vizsgalatok kimutattak,
hogy a PWS-sel él6 személyeknél az
ételbevitel atipusos agyi valaszokat valt ki,
amelyeket a jutalmazasi rendszerek
fokozott aktivacidja, valamint a
jollakottsagérzethez  kapcsolodd  agyi
régiok — példaul a medialis prefrontalis
kéreg — elégtelen aktivacidja jellemez
(Hinton és mtsai, 2006; Holsen és mtsai,
2006, 2009, 2012; Zhang és mtsai, 2015).

Bar a vizsgalatok értelmezései részben
eltérnek, konzisztens eredmény, hogy az
interoceptiv tudatossagért és az eveés
megszuntetéséért felel6s kortikalis palyak
aktivacicja nem reagal a  bevitt
kalériamennyiségre. Ez az ingerkuszob-
érzéketlenség arra utal, hogy az evés
befejezéséhez a szervezetben szokatlanul
magas kal6riaterhelés szukséges.

Az elhizas neurobioldgiai alapjainak
vizsgalata soran egyre egyértelmibbé valt
a kulonbség két, egymassal Osszefiiggd,
de nem azonos fogalom kozott: az étvagy
€s az éhség kozott.

Az étvagy az evés iranti vagyat jelenti,
amely gyorsan megjelenik, és elsdsorban
az idegi jutalmazé palyak szabalyozzak.
Az éhség ezzel szemben a tuléléshez
szlkséges biologiai taplalékigény, amely
lassabban alakul ki, és az idegrendszeri
jollakottsagi (szatietas-) palyak
szabalyozzak (Gibbons és mtsai, 2019).

Holland és mtsai. (2003) korabban
felvetették, hogy a PWS felfoghat6 egyfajta
,genetikai éhezési modellként”, amelyben
az éhségeérzet kronikusan magas szinten
marad, és csak minimalis mértékben
ingadozik az étkezések el6tt és utan.

Az IMHN keretében folytatott szakmai
megbeszélések soran azonban nem volt
egyetértés abban, hogy a PWS-ben az
€éhség valoban fokozott-e. Egyes szakérték
szerint a csecsemoékortol kezdédéen, majd
a fejlédés soran megdfigyelhetd étkezési
viselkedésvaltozasok inkabb a jutalmazasi
idegi aramkorok érésével és az evesi
motivacio modosulasaval magyarazhatok,
nem pedig a tényleges
éhségfokozddassal.

A kérdés tehat tovabbra is nyitott:
milyen patofiziolégiai mechanizmus allhat
a PWS-ben tapasztalt jollakottsagi
érzéketlenség hatterében?

Mas  korképekben  kimutattak  olyan
génmutacidkat, amelyek meghatarozott
hipotalamikus idegi palyak

funkciovesztését eredményezik, és ezaltal
az ételfelvétel szabalyozasanak zavarahoz
vezetnek (Farooqi és O’Rahilly, 2017;
Thaker, 2017).

Normal korilmények kozott a hipotalamusz
az orexigén (étvagyserkentd) és
anorexigén (étvagycsokkentd) idegi jelek
kozotti finom egyensuly fenntartasaval
szabalyozza az étvagyat.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos

értelmezése
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Az orexigén jeleket féként olyan neuronok
kozvetitik, amelyek neuropeptid Y (NPY)-t,
Agoutihoz kapcsoldédod fehérje (AgRP)-t és
gamma-aminovajsavat (GABA) termelnek
- ezeket Osszefoglaléan ,NAG-
neuronoknak” nevezik.

Ezek hatasat az anorexigén jeleket
kozvetitd neuronok ellensulyozzak,
amelyek pro-opiomelanokortint (POMC) és
kokain- és amfetamin altal szabalyozott
transzkriptumot (CART) termelnek.

Ezen felil a magasabb kortikalis
kozpontok is befolyasoljak a rendszert az
evéssel kapcsolatos gondolatok és
viselkedések modulalasan keresztul,
ezaltal tdmogatva az energiaegyensuly
fenntartasat.

A hipotalamusz rendellenességeinek
jelentéségét PWS-ben el6szér akkor
ismerték fel, amikor medfigyeltek az
oxitocint  termel6  sejtek  szamanak
csOkkenését a hipotalamusz
paraventrikularis magjaban (Swaab, 1997).

Feltételezések szerint ez a jelenség
hozzajarulhat a hiperfagia kialakulasahoz.
Mindazonaltal az intranazalis
oxitocinterapiaval végzett Klinikai
vizsgalatok eddig csupan korlatozott
terapias  hatékonysagot mutattak a
hiperfagia kezelésében (Rice és mtsai,
2018).

A legujabb, fejlett neuroimaging-analitikai
technikak, amelyek lehetévé teszik a
hipotalamusz méretének preciz mérését,
azt mutatjak, hogy a hipotalamusz és
annak magjai PWS-sel ¢él6 fiatal
feln6ttekben kisebbek, mint az életkorban
illesztett kontrollszemélyeknél vagy az
egyeb eredetl elhizassal él6knél.

A kutatok tovabba forditott aranyossagot
talaltak a hipotalamusz térfogata és a
hiperfagia sulyossaga kozott — minél
kisebb a hipotalamusz, annal kifejezettebb
a hiperfagia (Brown és mtsai, 2022).

Az egészségesen mukodo
hipotalamuszban dinamikus
egyensuly all fenn az orexigén
neuronok — neuropeptid Y (NPY),
agutiszeri peptid (AgRP) és gamma-
aminovajsavat (GABA) termel6 sejtek
— aktivacioja, valamint az anorexigén
neuronok — pro-opiomelanokortint
(POMC) és kokain- és amfetamin altal
szabalyozott transzkriptumot (CART-
peptidet) termel6 sejtek és azok idegi
projekcidi — kozott. A NAG-neuronok
aktivacioja az éhségérzet és az
ételkeres6 viselkedés fokozodasahoz
vezet, mig a POMC/CART-neuronok
aktivacioja az alarendelt idegpalyakon
keresztul olyan neuronalis valaszokat
indit el, amelyek az evés
megszinését eredményezik. E
viselkedéses valtozasok a
kéregallomany (cortex) meghatarozott
tertleteinek aktivalasan, valamint az
étellel kapcsolatos kognitiv folyamatok
modosulasan keresztil valésulnak
meg.

A fenti vizsgalat szerz6i szerint a
hipotalamusz csdkkent térfogata a fejlédési
folyamatok zavarara vezethet6 vissza, ami
magyarazatot adhat a nemi és novekedési
hormonok hianyara, valamint a fenotipus
mas, hipotalamuszhoz kapcsolodo
jellemzdire is.

A hipotalamikus magok kisebb térfogata
varhatoéan a receptorok csOkkent
slrliségéhez vezet, ami hozzajarulhat a
hormonok — példaul a leptin — iranti
csOkkent érzékenységhez, amelyek normal
esetben az étvagy csoOkkentését segitik
el6. Ezt szemlélteti a 11. abra.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos

értelmezése
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A periférias jelzések a hipotalamusz specifikus idegpalyait
aktivaljak, szabalyozva az ételfelvételt ugy, hogy az energiafelvétel
és energiafelhasznalas egyensulya fennmaradjon az orexigén és
anorexigén hipotalamikus palyak kozotti kolcsonhatas réveén,
amelyet a véraramban keringd hormonalis jelzések és a
bolygoideg (nervus vagus) aktivitasa modulal. A ghrelin hormon
szintjének emelkedése fokozza az ételkereso viselkedést, mig mas
periférias hormonok — mint a leptin (a zsirsejtek altal termelt
hormon), a kolecisztokinin (CCK), a peptid YY (PYY) és a GLP-1,
amelyek bélhormonok — ezzel ellentétesen csokkentik az étvagyat
€s az evési késztetést.

Egy, a PWS-re jellemzé hiperfagia kialakulasat magyarazo
hipotézis szerint a hipotalamusz csokkent mérete a
leptinreceptorok siriségének csokkenését eredményezi, ami
funkcionalisan egy leptinrezisztens allapot kialakulasahoz vezet. A
leptin és mas periférias hormonok modulalé hatasaval szembeni
rezisztencia az NPY- és AgRP-neuronok fokozott, kontrollalatlan
aktivaciéjat idézi eld, mikozben a POMC/CART-neuronok
aktivitasa csokken a hipotalamikus taplalkozasszabalyozé
halézatban. A hiperfagia tovabba a testosszetétel
megvaltozasahoz vezet PWS-ben, és ez egy 6rdogi korhoz vezet,
amelyben a fokozodoé inzulin- és leptinrezisztencia tovabb erfsiti
az orexigén (étvagyserkentd) hatasokat.

Még nem tisztazott azonban, hogy a PWS-ben megfigyelt
hiperfagia milyen mértékben magyarazhato kizarolag a
hipotalamusz fejl6dési zavarainak és az ennek kovetkeztében
kialakul6 funkcionalis egyensulyhianynak a hatasaval az egyes
hipotalamikus palyak aktivacioja kozott étkezeés elbtt, kozben és
utan. E modell szerint a hipotalamusz idegi palyai anatémiailag
épek, am funkcionalisan aluimikodnek. Egy masik elmélet szerint
a hipotalamikus palyak defektusai és az ezek nyoman fellép6
taplalkozasi viselkedészavar kozvetlenul a PWS genotipusanak
hatasara alakulnak ki. E két megkozelités terapias kovetkezményei
eltéréek.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos
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Amint az 5. részben targyalasra kerul, a PWS-ben alkalmazott
vagy fejlesztés alatt allé hiperfagiaellenes kezelések altalaban
kilonbozb neurobioldgiai utvonalakat céloznak. Az, hogy ezek
kozul melyik bizonyul hatékonyabbnak, hozzajarulhat a hiperfagia
patofiziologiai hatterének pontosabb megértéséhez is.
Mindazonaltal mindkét szemlélet alatamasztja azt a kovetkeztetest,
hogy a PWS-sel él6 személyek bioldgiai okokbdl képtelenek
megfelel6en szabalyozni energiaegyensulyukat, €s ennek
kovetkeztében tulzott taplalékfelvételre hajlamosak.

A HIPERFAGIA PATOFIZIOLOGIAJA PWS-BEN

Orexigenic

NPY/AgRP Anorexigenic
=] P=Y

X X
X X
Ghrelin 44 insulin 44 Leptin Hyperphagia
{Insulin Figggl;mce: -Le;J:"'uF?.ezs'_u":u:

A taplalékfelvétel és a testtomeg neuroendokrin szabalyozasanak modellje. Wilkinson, Michael &
Imran, S. (2018). Az étvagy és a testtdmeg neuroendokrin szabalyozasa. Forras: Deepan Singh.

106



%

A problémas viselkedésekhez
kapcsolodé egyéb mechanizmusok
jelenlegi értelmezése

A PWS-re jellemz6 viselkedéses
megnyilvanulasok, mint példaul az indulati
kitorések és a bérpiszkalas, feltehetéen az
agyi fejlodés zavarabdl eredd biologiai
hajlam és a kornyezeti tényezbk
kolcsOnhatasanak eredményeként
alakulnak ki.

E fejezet korabbi részeiben bemutattuk,
hogy az atipusos agyfejlédés miként
befolyasolja a kognitiv és szocialis
muikodést, valamint a hipotalamusz altal
szabalyozott rendszereket, ideértve a
kozponti és periférias idegi kapcsolatokat,
illetve az endokrin funkcidkat.

A kutatasi eredmények arra utalnak, hogy
ez az atipusos agyi fejlédés alacsonyabb
érzelmi kiiszObot eredményez a kornyezeti
stresszorokra adott reakcidkban, igy a
PWS-sel él6 személyek fokozott érzelmi
érzékenységet mutatnak.

A hozzajarulé tényezbk kozé tartoznak:

. Kognitiv deficitek, amelyek
korlatozzak a PWS-sel él6 személyek
tarsas helyzetek megértését, és masok
viselkedésének vagy szandékainak
félreértelmezéséhez vezethetnek.

. Kognitiv rigiditas, amely rontja az
alkalmazkoddképességet kisebb
valtozasokhoz vagy életeseményekhez
(példaul a napi rutin megvaltozasahoz),
és fokozott kognitiv terhelést
eredményez.

. Erzelemszabalyozasi zavar, amely az
érzelmi reakciok gyors feler6sodését
okozza kornyezeti kihivasokra vagy
meghiusult elvarasokra adott
valaszként. A tartésan fennallé fokozott
érzelmi allapot tovabb gyengiti a
megkuzdési mechanizmusokat.

. Az energiasziikséglet észlelésének
torzulasa, amely a hipotalamusz és

kiterjedt idegi hal6zatai csokkent
valaszkészségebdl ered a
bélrendszerbdl  érkez6  jelzésekre.

Ennek kovetkeztében a PWS-sel él6
személyek tartésan egyfajta
,wadaszuzemmodban®  maradhatnak,
amelyet fokozott élettani aktivacio és
az ételkeres6 viselkedésre
0sszpontosito figyelem jellemez.

A kovetkez6 szakaszok a kornyezeti
tényezOk viselkedésre gyakorolt hatasat
targyaljak.

Az olyan viselkedések, mint az indulati
kitorések, nem elszigetelten jelentkeznek,
hanem rendszerint meghatarozott kivaltd

ingerek  hatasara, és el6fordulasuk
valészinlisége a kornyezeti feltételektdl
(un. befolyasoldo tényezdk) fluggben
valtozik.

A viselkedésnek gyakran funkcionalis célja
van, peéldaul elvarasok teljesitése,
kovetelmények elkerllése vagy figyelem
kivaltasa.

A  viselkedést korllvevd  kornyezeti
feltételek azonositasa segqit feltarni, miért
és milyen korulmeények kozott alakul ki,
valamint mely tényez6k jarulnak hozza a
viselkedés fenntartasahoz.

4. Rész: A kivaltd mechanizmusok jelenlegi tudomanyos

értelmezése
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4.7.3 A viselkedés megértését elésegitheti a funkcionalis viselkedéselemzés, amelynek
célja a viselkedés mogott allé pszicholégiai mechanizmusok azonositasa, valamint annak
feltarasa, miért fordul el6 adott helyzetekben. Ez a megkoézelités megfigyelésen alapuld
modszereket alkalmaz annak érdekében, hogy feltarja azokat a kornyezeti
koriiményeket, amelyek hajlamosithatjak az egyént egy adott viselkedésre, az inditd
ingereket, amelyek kivaltjak, valamint azokat a fenntarté tényezdket, amelyek hosszu
tavon el6segitik a fennmaradasat. Ezt szemlélteti a 12. abra.

Bizonyos viselkedések azonban oOnmegerésité jelleglek is lehetnek, vagyis belsé
jutalmazé hatassal birnak, és kils6 megerésités nélkul is fennmaradnak. Az
onmegerdsitd viselkedések tipikus példai az evés, az ivas, valamint a viszketés
megvakarasa.
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A PROBLEMAS VISELKEDESFORMAK KIALAKULASA ES FENNTARTASA

Az elégtelen
kérnyezeti
tamogatas tébb
szinten is
névelheti a
kihivast jelenté
viselkedések
megjelenésének
valosziniiseget —
motivacios,
kivalto,
készséghianyos
és viselkedési
szinten egyarant.
Egyes
kérnyezetek
specifikus
készségeket
igényelnek,
amelyek az adott
szemelynél
meglévék
lehetnek vagy
hianyozhatnak.
Ha azonban a
kérnyezet nem
biztosit megfeleld
tamogatast vagy
alkalmazkodast,
a problémas
viselkedések
eléfordulasa
valésziniibbé
valik.

Azok a
kérnyezeti
tényezok,
amelyek
megerdsitik  a
kihivast jelenté
viselkedést,
eléseqitik annak
ismételt
megjelenését,
mig a
megerdsités
hianya csbékkenti
annak jévébeni
eléfordulasi
valészinliségét.

k

P7e

ényezd

Iy

Kornyezeti t

Motivacio

Kivalté ingerek

Készséghianyok

Problémas
viselkedések

Kovetkezmények

Az egyén belsé fizikai és mentalis
allapotabdl, illetve pszicholégiai
kihivasaibdl fakaddé  motivacios
szint befolyasolja, hogy mennyire
hajlando bizonyos feladatokat vagy
tevékenységeket elvégezni, illetve
elkertilni.

A mentalis egészségi zavarok
kbzvetlenlil is szolgalhatnak kivalto
tényezbkent a problémas
viselkedések esetében, lletve
névelhetik annak esélyét, hogy egy
adott inger viselkedéses valaszt
valtson ki.

A kognitiv funkciézavarokbdl vagy
fizikai nehézségekbdl eredd
készséghianyok szintén névelhetik
annak valbszinliségét, hogy
bizonyos ingerek viselkedéses
reakciot idézzenek elé.

Ha bizonyos adaptiv vagy szocialis
készségek hianyoznak, a kivalto
inger  hatasara  nagyobb a
valbsziniisége annak, hogy
problémas viselkedés alakuljon ki.

A PWS-sel ¢élI6 személyek
esetében a problémas
viselkedések egyénenként
kiilbnbozb format Olthetnek,

ugyanakkor mindegyik 6sszefligg a
PWS-re jellemzé atipusos testi és
idegrendszeri fejl6déssel.

Egy adott viselkedés
kévetkezményei - akar
megerGsits, akar blinteté hatastak
— alapvetéen meghatarozzak, hogy
a jovbben az adott viselkedés
nagyobb vagy kisebb
valoszintiséggel fordul-e elé ismét.

A problémas viselkedések értékelése viselkedéstudomanyi megkozelitésben. Forras: Kasey

Bedard és Annette Griffith

109



Az  atipusos agyi fejlédés
kovetkeztében a PWS-re jellemzd
specifikus kognitiv funkci6zavarok

kockazati tényezdként jarulnak hozza a
kihivast jelentd viselkedések
kialakulasahoz, mivel kolcsonhatasban
allnak a kornyezeti tényezdkkel, valamint
azokkal a kivalto és  fenntartd
mechanizmusokkal, amelyek a problémas
viselkedések megjelenését és
fennmaradasat el6segitik.

A kognitiv deficitek példaul
készséghianyokat eredményeznek,
amelyek megnehezitk a PWS-sel él6
szemeélyek szamara bizonyos helyzetek
kezelését és megértését. Egy PWS-sel él6
személy szamara  nehezitett lehet
szUkseégletei és vagyai kifejezése, ami
kihivast jelenté viselkedés formajaban
manifesztalodhat, amikor megprobalja
ezeket masok szamara ismertté tenni.

Az olyan helyzetek, amelyek magas foku
impulzuskontrollt,

alkalmazkodoképességet a valtozo6
napirendhez vagy elvarasokhoz, illetve
rugalmas feladatvaltasi készséget
igényelnek, kulonosen megterhel6k
lehetnek. E  koérilmények  gyakran
ellenallast es indulati kitoréseket

valthatnak ki (Tunnicliffe és mtsai, 2013;
Woodcock és mtsai, 2011).

Mivel a PWS-sel él6 személyek

érzelemszabalyozasi és  Oncsillapitasi
képességei korlatozottak, az indulati
kitoresek egy kivaltdé inger hatasara

gyorsan eszkalalédhatnak, és hosszabb
ideig is fennmaradhatnak.

Az indulati kitérések mogott tobb tényezd
Osszetett kolcsonhatasa all, beleértve a
kornyezeti valtozasok altal okozott magas
kognitiv terhelést, az érzelemszabalyozas

hianyossagait, valamint a  korabbi
tapasztalatok alapjan kialakult tanult
viselkedésmintakat. E tényez6k relativ

befolyasa helyzetenként eltéré lehet.

A lehangoltsag vagy a szorongas
fokozhatja bizonyos viselkedések
kivaltasanak valoszinlségét, csokkentheti
a motivaciot az adaptiv viselkedésformak
irant, és hozzgjarulhat a fokozott
ingerlékenységhez.

A pszichotikus epizdd megjelenése vagy a
kényszeres viselkedés fennallasa olyan
cselekvésekhez vezethet, amelyek
els6sorban belsé pszichés allapotok altal

vezéreltek. Ugyanakkor a kornyezeti
intervenciok, amelyek a stressz
csokkentésére iranyulnak, jelentds

mértékben enyhithetik a szorongast és
mas belsé meghatarozottsagu allapotokat.

A fizikai korlatozottsagok szintén
befolyasolhatjak egy adott viselkedés
megerdsitd vagy averziv jellegét.

A finom- és nagymozgasokban
megmutatkozé nehézségek, valamint a
nappali aluszékonysag megnehezithetik a
mindennapi tevékenységek — példaul az
Onellatas, a munka vagy az oktatasi
feladatok — végzését, igy ezek kevésbé
jutalmazénak vagy id6vel kifejezetten
megterhel6nek (averzivnak) tiinhetnek.

Amikor a PWS-sel ¢él6 személyeket
aranytalan elvarasok, elégtelen tamogatas,
vagy a vagyott targyakhoz es
tevékenységekhez valo korlatozott
hozzaférés éri, viselkedésuk feler6sddhet,
hogy elkerlljék a nehéz vagy frusztralo
feladatokat, illetve hogy hozzaférienek a
kivant ingerekhez vagy jutalmakhoz.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos
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Amint a problémas viselkedésformak
megjelennek, azok kdlcsonhatasba Iépnek
a kornyezeti tényezbkkel, amelyek
befolyasoljak annak val6szinlségét, hogy

hasonld viselkedések a jovdében ismét
el6forduljanak.
Azok a viselkedések, amelyeket

megerdsités kovet — példaul egy vagyott
targyhoz  valé hozzaférés, figyelem
megszerzése vagy egy kellemetlen, de
szlkséges feladat elkerllése —, nagyobb
valészindséggel ismétlddnek meg. Ezzel
szemben azok a viselkedések, amelyek

nem kapnak megerésitést, ritkabban
fordulnak eld.
A PWS-sel él6 személyek szamara

klléonésen nehéz egy nem adaptiv vagy
beidegz6dott viselkedés ,atstrukturalasa”
vagy eloltasa. Ugyanakkor az uj, adaptiv,
helyettesité viselkedésformak megtanitasa
pozitiv megerfsités révén lehetéséget ad
arra, hogy a jutalmazasi rendszeruk
neurobioldgiai sajatossagait kihasznalva
javuljon a mindennapi mikddésuk és
életmindséguk.

A kornyezeti feltételek és a
problémas viselkedések kdlcsdnhatasban
allnak mind a mentalis jolléttel, mind a

mentalis egeszség zavarainak
alakulasaval.

Példaul a nem megfeleléen kontrollalt
élelmiszer-kornyezet fokozhatja a
szorongast, el6idézhet ételkeres6
viselkedéseket (példaul lopast), és indulati
kitoréseket provokalhat, amelyek
O0sszességében kedvezétlendl
befolyasoljagk a mentalis és fizikai

egészséget egyarant.

A testre iranyul6  Onsertd
viselkedések — mint példaul a bérpiszkalas
vagy a rektalis piszkalas — mogott allo
patomechanizmusok nem teljesen
tisztazottak, azonban a bizonyitékok arra
utalnak, hogy mind a biologiai, mind a
kornyezeti tényez6k fontos szerepet
jatszanak kialakulasukban.

Példaul a Necdin gén kikapcsolasaval
(knockout) létrehozott genetikailag
modositott  egérmodellekben  megfigyelt
abnormalis tisztalkodasi viselkedés
potencialisan modellként szolgalhat a
bérpiszkalas megértéséhez  PWS-ben

(Muscatelli és mtsai, 2000).

A Necdin, egy anyai agon imprintalt gén, a
15q11-13 kromoszomalis régioban
helyezkedik el, és szerepet jatszik az
érzéneuronok  fejlédésében;  knockout
egerekben fokozott apoptozist
(programozott sejthalalt) figyeltek meg
(Andrieu és mtsai, 2006).

Azokban a kornyezeti helyzetekben,
ahol kevés kulsé inger és korlatozott tarsas
tamogatas all rendelkezésre, fokozottan
megjelenhetnek a testre iranyul6 repetitiv
viselkedések, mivel kevés versengd inger
van jelen, amely elterelhetné a figyelmet
ezekrél (Hall és mtsai, 2013, 2014).

Ezek a megfigyelések alatamasztjak azt a
szemléletet, hogy az oOnsérté viselkedés
egy bioldgiai hajlam talajan alakul ki, amely
meghatarozott kornyezeti feltételek mellett
nagyobb valdszinliséggel manifesztalddik.

Ugyanakkor tovabbra is fontos,
megvalaszolatlan kérdés, hogy miért
éppen a bérpiszkalas formajaban nyilvanul
meg ez a hajlam, és nem mas tipusu
onsértd viselkedésben.

A bérpiszkalas mellett gyakran eléfordul a
rektalis piszkalas, kulonésen a mUPD-
genotipusu  PWS-esetekben,  valamint
leirtak a targyak testnyilasokba torténd
behelyezésének viselkedését is.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos
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Bar az értelmi fogyatékossaggal él6
személyeknél, és kulonésen a PWS-sel
éléknél medgfigyelheté testre iranyuld
onsért6 viselkedések megeértése
folyamatosan fejlédik, ismereteink ezen a
tertleten még mindig nagyreszt
feltételezéseken alapulnak.

Jelentds megfigyelés, hogy az ilyen
viselkedések gyakran sajatos
jellegzetességeket mutatnak (lasd a 2.
részt), amelyek a személyt érintd
neurodevelopmentalis szindroma tipusatol
fuggnek. llyen szindrobmak példaul a
Lesch—Nyhan-szindroma, a Smith—
Magenis-szindroma és a Fragilis X-
szindrobma (attekintésért lasd Symons,
2011 az onsérté viselkedésrdl; valamint
Oliver és Richards, 2015).

Jelentés megfigyelés, hogy az ilyen
viselkedések gyakran sajatos
jellegzetességeket mutatnak (lasd a 2.
részt), amelyek a személyt érintd
neurodevelopmentalis szindroma tipusatol
fuggnek. llyen szindromak példaul a
Lesch—Nyhan-szindroma, a Smith—
Magenis-szindroma és a Fragilis X-
szindroma (attekintésért lasd Symons,
2011 az onsért6 viselkedésrél; valamint
Oliver és Richards, 2015).

A PWS esetében a legelterjedtebb
hipotézis szerint a bérpiszkalas altalaban
egy borfelszini elvaltozas vagy enyhe
irritacio  kovetkeztében kezd6dik, amely
kivaltia a piszkalasi viselkedést. Ez a
viselkedés lokalis gyulladasos reakciot valt
ki, amely tovabb fokozza az irritaciét és
fenntartja a piszkalast, létrehozva egy
onfenntarto, ismétlédé ciklust.

A ,szenzoros éhség” elmélete szerint az
egyén a fokozott érzékszervi stimulacio
erdekében intenzivebben piszkalhatja a
bért. Mivel a PWS-re jellemz6en magas
fajdalomkliszdb nem biztosit gatlé hatast,
nem alakul ki fajdalomérzet, amely
visszatartana a viselkedést, igy a ciklus
tovabb erésodik és fennmarad.

Erdekes moédon sulyos bérpiszkalasi
viselkedéseket olyan gyermekeknél is
megfigyeltek, akik
fajdalomérzéketlenségben
ami felveti a csokkent fajdalomérzékelés
€s az onsértés ezen formaja kozott
lehetséges patofizioldgiai kapcsolatot.

veleszuletett
szenvednek,

A problémas viselkedések a
neurobioldgiai karosodasok, a
kognitiv hianyossagok és a
fizioldgiai valaszreakciok dinamikus
kolcsOnhatasabol alakulnak ki,
amelyeket a valtozo kornyezeti
hatasok tovabb formalnak.

Ezen biopszichoszocialis, interaktiv,
mechanisztikus modellek
ismeretében a klinikusoknak a
korel6zmeény, a részletes
medgfigyelés, valamint szukség
esetén a kiegészitd vizsgalatok
alapjan kell azonositaniuk a
problémas viselkedések elsédleges
mozgatorugoit PWS-ben, és ennek
megfeleléen kell személyre szabott
intervenciods stratégiat kidolgozniuk
(lasd az 5. részt).

A tanulaselméleti alapokon nyugvo
viselkedéselemzési megkozelitések
elméleti keretet biztositanak az
adatokon alapul6 elemzéshez,
amely kilonb6z6 forrasokbdl és
hosszu tavu megfigyelésekbdl
szarmazo informaciokra épul.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos
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Szorongas, affektiv zavarok és
pszichotikus megbetegedések: A
lehetséges ok-okozati 6sszefiiggések
vizsgalata

A korabban targyalt problémas
viselkedésformakon tul a 3. rész kitért a
hangulati és mentalis allapotzavarokra is,
beleértve a szorongast, a hangulati
instabilitast, a bipolaris zavart és az
affektiv pszichotikus betegségeket.

Hagyomanyosan megkulonboztettek
egymastél a viselkedészavarokat és a
mentalis allapot zavarait. Az el6bbieket
tobbnyire pszichologiai modellek, példaul a
tanulaselmélet szemszogébdl kozelitették
meg, mig az utdbbiakat elsésorban
neuropszichiatriai és agyi mikodésen
alapul6 perspektivabal vizsgaltak.

Noha ez a kulonbségtétel korabban
hasznosnak bizonyult az ertelmi
fogyatékossaggal él6 személyek korében
végzett kutatasokban, mara egyre inkabb
elmosodik a hatar, kulonésen a PWS
esetében. A jelenlegi tudasunk ugyanis
egyre pontosabban feltarja, miként hatnak
egymasra a kornyezeti tényezék, az
elézetes befolyasolo feltételek, valamint a
bioldgiai sérulékenységek..

Klinikai  medgfigyelések, klinikai
vizsgalatok eredményei, valamint
genetikailag modositott PWS-
allatmodelleken veégzett kutatasok

tampontot adnak a mentalis allapotzavarok
fokozott kockazata mogott allo lehetséges
patofizioldgiai mechanizmusok
megeértéséhez.

Bar a rendelkezésre all6 bizonyitékok
korlatozottak, tdbb valdszindsithetd oki
tényez6 is korvonalazodik. Négy olyan

mechanizmust  azonositunk, = amelyek
jelentések lehetnek a PWS-ben
megfigyelhetd mentalis zavarok
megeértésében.

Az els6 harom a 15. kromoszéma PWS-
kritikus régiéjaban talalhatd, illetve ahhoz
kozeli anyai imprintalt gének hianyat vagy
atipusos expressziojat foglalja magaban,
mig a negyedik az mUPD-genotipushoz

vagy az imprinting-k6zpont hibajahoz
kapcsolodo fokozott génexpresszid
kovetkezménye.

Az alabbiakban ezen mechanizmusok

Osszefoglalasa olvashato:

1.) Atipusos agyfejlédés és kognitiv

miikédészavar: A PWS-sel élé
személyekre atipusos agyi fejlédés
jellemz6, amely Kkarositia a kognitiv

funkciokat, kilondsen a szocialis kogniciot.

Amint korabban részleteztik, a PWS-sel
él6 személyek gyakran hianyosan értik
meg sajat szukségleteiket és kornyezetuk
jellemzdit, ami megneheziti a megfelelé
viselkedéses valaszok kialakitasat a
mindennapi kihivasokra.

Ennek kovetkeztében gyakran magas
szintl, visszatér6 vagy krénikus stressz
jelentkezik, kulonésen olyan helyzetekben,
ahol bizonytalansag tapasztalhato az
étkezéssel vagy a napi rutinnal
kapcsolatban.

Ez a tartés stressz fokozott szorongashoz

eés  hangulatszabalyozasi  zavarokhoz
vezethet.

2.) Genetikai hatasok az agyi
szabalyoz6 palyakra: A 15911-13

régioban talalhaté anyai imprintalt gének
hianya vagy atipusos expresszioja,
valamint a szomszédos gének — példaul a
szerotonerg es GABA-receptor
rendszerekhez kapcsolodok — érintettsége
jelentés hatassal van az agyi szabalyozo
halézatokra.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos
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Ezek a genetikai eltérések megvaltoztatjak
az agyi palyak aktivaciés kuszobét,
amelyek a hangulat és a mentalis allapot
szabalyozasaban jatszanak  szerepet,
ezaltal novelve a szélséséges hangulati
ingadozasok es a mentalis
allapotvaltozasok kockazatat.

3.) Hipotalamikus diszfunkcié és a
stresszvalasz szabalyozasa: A PWS-sel
el személyek hipotalamusza anatomiailag
kisebb és funkcionalisan karosodott, ami
zavarokat okoz a hangulat és a viselkedés
szabalyozasaban a kornyezeti igényekhez
val6 alkalmazkodas soran. Ez valészinlleg
a hipotalamusz—hipofizis—mellékvese
(HPA) tengely és az autondm idegrendszer
muUkodészavaranak kovetkezménye.

Mivel a PWS-sel él6 személyek fokozott és
tartds stressznek vannak kitéve, ez tovabb

sulyosbitja a hangulat- es
viselkedésszabalyozasi mechanizmusok
zavarahoz  vezet6  folyamatokat. E

tényez6k egyulttes hatasa jelentésen rontja
a hangulati es viselkedéses
valaszkészséget stresszhelyzetekben.

4.) Pszichoézis és fokozott
génexpresszid6 mUPD esetén: A
pszichotikus zavarok — amelyek a

serdulékoru és fiatal feln6tt PWS-sel élék
korében gyakoribbak az mUPD-genotipus
esetében, mint a delécios tipusban -
magyarazatara egy eltér6 patofiziologiai
modell kerUlt elétérbe.

E modell szerint a kivalté tényezé a 15.
kromoszéman talalhato, ellentétes
imprintalasu gének, példaul az UBE3A
tulzott expresszioja.

Ez a fokozott génexpresszié novelheti a
pszichdzis  kialakulasanak  kockazatat
(attekintésért lasd Aman és mtsai, 2018).

A fenti hipotézisekre épitve a
mentalis allapotzavarok — igy a szorongas
(szorongasos feszlltség), az affektiv
instabilitas, az affektiv zavarok és a
pszichotikus betegségek — mogott allo
lehetséges oKki mechanizmusokat
vizsgaljuk PWS-ben.

Elemzési keretink egy interaktiv modellre
épul, amely hangsulyozza a biologiai
sérulékenységek és a kornyezeti tényez6k
dinamikus kolcsonhatasat.

Bizonyos stresszkelt6 kornyezeti
feltételek kilondsen meghatarozéak a
PWS-sel élo személyek  szamara,
els6sorban azok, amelyek az étkezéssel
kapcsolatos bizonytalansaghoz kotédnek.
E bizonytalansagok kezelése — amelyet
részletesen az 5. rész targyal -
kulcsfontossagu beavatkozasi tertlet.

WFeltételezésink szerint a
szabalyozopalyak relativ szerepe
fokozatosan felértékel6dik, ahogy a
zavarok a szorongastél az affektiv
betegségeken at a pszichotikus kérképekig
terjednek.

biologiai

E modellek mélyebb megértése
elengedhetetlen a hatékony kezelési és
intervencidés stratégiak kidolgozasahoz,
amelyekkel az 5. részben foglalkozunk
részletesebben. Az alabbiakban
részletesen ismertetjlk  az egyes
kérképeket.
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A szorongas gyakori tinet a PWS-sel
el6 személyek korében, és jellemzben
helyzetspecifikus formaban jelentkezik.
Példaul varatlan események — mint a
kozlekedési késések vagy a napi rutin
megvaltozasa — nyugtalansagot, repetitiv
kérdezést és altalanos feszultséget
valthatnak ki, amelyek akar indulati
kitorésbe is torkollhatnak.

Ezeket az epizédokat gyakran Kiséri
ismétl6ddé kérdések sorozata (,Miért ez
tortént?”, ,Miért most?”). Ez a repetitiv
kérdezés valbszinlileg az  aversziv
esemény  észlelésére adott adaptiv
valaszreakci6, amelynek célja, hogy a
PWS-sel ¢él6 szemeély értelmezze a
beérkezd szenzoros informaciokat, és a
kornyezetet kiszamithatobba,
kezelhetébbé tegye (Woodcock és mtsai,
2009).

A szorongas klinikai megjelenése
PWS-ben nem feleltethet6 meg a
generalizalt szorongasos zavar klasszikus
diagnosztikus kritériumainak. Sokkal
inkabb egy pszicholégiai valaszként
ertelmezhetd, amely az bizonytalansagra
adott reakciokent alakul ki.

Amint korabban kifejtettik, a PWS-sel él6
személyek  gyakran  hianyos  belsd
reprezentacioval rendelkeznek a
kornyezetukrél, ami megneheziti szamukra
a valtozé fizikai és tarsas kornyezet
értelmezését és az ahhoz valo
alkalmazkodast, valamint a valtozasok
id6ébeli és kontextualis feldolgozasat. Ez a
fokozott bizonytalansagérzet egy altalanos,
mindent athaté fenyegetettségérzéshez
vezethet.

Amint az 5. részben részletesen targyaljuk,
az eredmeényes beavatkozasok elsésorban
a pszichologiai és kornyezeti tényezékre
iranyulo stratégiakra épulnek, nem pedig a
farmakolégiai kezelésekre.

Szamos  klinikai  medgfigyelés
magyarazatot adhat arra, miért hajlamosak
a PWS-sel ¢él6 személyek affektiv
instabilitasra, illetve miért alakulhat ki naluk
affektiv zavar vagy bipolaris jellegi klinikai
kép.

Kualondsen figyelemre mélté, hogy az
mUPD-genotipusit  PWS-ben szenvedd
személyeknél a pszichotikus koérképek
kialakulasanak kockazata Iényegesen

magasabb, mint a deléciés tipusu PWS
esetében (Aman és mtsai, 2024; Boer és
mtsai, 2002).

Ez arra utal, hogy a pszichézis kialakulasa
nem a PWS valamennyi formajaban kdzos
genetikai tényez6khéz, hanem az mUPD-

genotipusra jellemz6 egyedi genetikai
profilhoz kéthetd.
Ezekre és hasonldé  Klinikai

megfigyelésekre épitve sziletett meg az
un. ,kettds talalat” (two-hit) modell.

E modell szerint a PWS fennallasa —
fuggetlenll a genetikai altipustél — képezi
az elsé ,talalatot”, amely megndvekedett
alapvet6 kockazatot jelent az affektiv
instabilitas és az affektiv  zavarok
kialakulasara.

A masodik ,talalat”, amely az mUPD-
genotipusu PWS-es személyekre jellemzd,
tovabb fokozza a pszichotikus zavarok
megjelenésének valoszinliségét (Soni és
mtsai, 2007, 2008).

Ez felvet egy lényeges kérdést: mely PWS-
hez kotheté tényez6k — a genetikai
altipustél fuggetlenul — jarulnak hozza az
affektiv zavarok fokozott kockazatahoz?

4. Rész: A kivaltd mechanizmusok jelenlegi tudomanyos

értelmezése
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A hipotalamusz—hipofizis—
mellékvese-tengely (HPA-tengely)
kulcsszerepet  jatszik a szervezet
homeosztatikus valaszaiban a kornyezeti
valtozasokra és a stresszre adott reakciok
soran. A stressz ebben az 6sszefliggésben
az egyén alkalmazkodasi reakcioit jelenti

azokhoz a tarsas és nem tarsas
ingerekhez, amelyek a tulélést, az
egészséget vagy a reproduktiv

sikerességet veszélyeztetik (lasd Rein és
mtsai, 2019).

A HPA-tengely kozponti
komponensekbdl és periférias endokrin
szervekbdl épul fel. A Kortikotropin-
felszabadit6 hormon (CRH), amelyet a
hipotalamusz  paraventrikularis  magja
(PVN) termel, szabalyozza mind a bazalis,
mind a stressz indukalta adrenokortikotrop
hormon (ACTH) felszabadulasat.

neuropeptid-

A CRH részt vesz a stresszvalasz egyéb
aspektusaiban is, példaul a fiziologiai
arousal és az autondm idegrendszeri
aktivitas szabalyozasaban. A PVN kiterjedt
afferens kapcsolatokat kap szamos agyi
régiobol, tobbek kozott serkent6 jelzéseket
az amygdalabol, gatlé jeleket a
hippocampusbdl, valamint bemenetet a
limbikus rendszer és a prefrontalis kéreg
mas teruleteirdl.

A glukokortikoidok, példaul a
kortizol és a kortikoszteron, kiterjedt hatast
gyakorolnak az agyra €s mas szervekre
egyarant. A hosszan tartd stressz karos
kovetkezményeinek megel6zése
érdekében a  hipotalamusz—hipofizis—
mellékvese-tengely (HPA-tengely) negativ

visszacsatolasi hurkokat alkalmaz,
amelyek a stresszvalasz leallitasat
biztositjiak, miutdn a szervezet a
fenyegetést megszintnek erzékeli

(részletesen lasd Rein és mtsai, 2019).

Bar a fiziologias stresszvalasz alapvet6en
adaptiv és védd funkcidt tolt be, a tartds

vagy tulzott meértékd stresszexpozicio
betegségek  kialakulasahoz  vezethet,
kilonosen depressziodhoz, valamint

pszichotikus epizédokhoz a bioldgiailag
sérllékeny egyéneknél.

Két f6 mechanizmus
magyarazhatja, hogy a HPA-tengely
mikodése PWS-ben miért valhat

maladaptivva.

Egyrészt, amint korabban kifejtettik, a
PWS-sel él6 személyek gyakran fokozott
stresszterhelésnek vannak kitéve, mivel az
erzékszervi inputok — mind a belsé, mind a
klls6 kornyezetbél — torzultak vagy
hianyosak. Ez a diszfunkcid egy
rendellenes, toredékes belsé vilagmodellt
eredményez, amely fokozott
bizonytalansagérzetet es
fenyegetettségérzeést valt ki.

Masrészt a hipotalamusz fejl6édési zavara
korlatozza a szervezet hatékony
stresszvalasz kivaltasara és fenntartasara
val6 képességét. Ez a zavar az
homeosztatikus és  stresszadaptacios
valaszkészseég csokkenésekent
értelmezhetd6, kulondsen a tarsas és
kornyezeti valtozasokkal szemben.

A fokozott bizonytalansag és kronikus
stressz, valamint a hipotalamusz fejl6dési
eredeti  strukturalis és  funkcionalis
karosodasa egyuttesen jelentésen rontja
az affektiv allapotok adaptiv
szabalyozasanak képességét.

4. Rész: A kivaltd mechanizmusok jelenlegi tudomanyos

értelmezése
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A delécios és mUPD-genotipusu
PWS-es személyek idegrendszeri
muikodését Osszehasonlitd vizsgalatok
célja a pszichdzis fokozott kockazatat
magyarazé lehetséges neurobiologiai
mechanizmusok feltarasa volt
(attekintésért lasd Aman és mtsai, 2018).

A genetikai szinten végzett, nagyszabasu
genom-szintl  asszociacios vizsgalatok
(GWAS) kimutattak, hogy a 15q11-13
PWS-régidban, illetve annak kozvetlen
kornyezetében azonositott DNS-
kopiaszam-valtozatok (CNV-k) fejlédési
késéssel, autizmus spektrumzavarokkal és
skizofréniaval hozhatok 0Osszefliggésbe.
(Isles és mtsai, 2016).

Ezek az eredmények alatamasztjak azt a
feltételezést, hogy az adott kromoszomalis
l6kuszon talalhatd ilyen DNS-variansok
jelenléte megnovekedett kockazatot
jelenthet e betegségek valamelyikének
vagy tobbének kialakulasara, mivel a
régibban talalhat6é  bizonyos  gének

atipusos expresszios mintazata torzithatja
idegrendszeri

a normalis
folyamatokat.

fejlédési

Neurofiziologiai megkdzelitésbol
egy, a Go/No-Go feladat soran mért
eseményhez kotott agyi potencialokat
(ERP) vizsgaldé tanulmany (Stauder és
mtsai, 2005) lassabb S$zenzoros
feldolgozasi sebességet mutatott ki az
mUPD-genotipusu PWS-sel elé
személyeknél, a delécios tipusu PWS-
esetekhez viszonyitva.

Kulénésen megfigyelték, hogy az mUPD-
csoportban a reakci6idé szignifikansan
meghosszabbodott a delécios PWS-
csoporthoz es az egészséges
kontrollszemélyekhez képest. Ez a késés
Osszefliggott az N200 és a P300
komponensek eltéréseivel, amelyek rendre
a korai, modalitasspecifikus gatlassal,
illetve a késoéi, altalanos gatlassal allnak
kapcsolatban.

Ezzel szemben a deléciés PWS-ben
szenvedbknél csupan az N200-modulacio
zavara volt kimutathaté

Egy masik vizsgalat szerint a PWS-
sel él6 személyek esetében specifikus
hianyossag figyelhet6 meg az emberi
hangok hattérzajbol torténd
elklilonitésében, valamint abban, hogy a
szenzoros informaciokat teljes mértékben
feldolgozzak, miel6tt viselkedéses valaszt
inditananak el. E hianyossagok mértéke az
mUPD-genotipusu személyeknél
jelentésen kifejezettebb volt, mint a
delécios altipusu PWS esetében (Salles és
mtsai, 2016).

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos

értelmezése
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Egy gyermekek korében veégzett
vizsgalat kimutatta, hogy az mUPD-
genotipusu PWS-sel él6 egyének esetében
a fehérallomany mikroszerkezete
szignifikansan csokkent a f6
fehérallomanyi palyak tobbségében,
O0sszehasonlitva a delécios tipusu PWS-
sel.

Ez a mintazat nagymeértékd hasonlésagot
mutat a skizofréniaban, illetve a pszichozis
magas kockazatanak kitett populaciokban
megfigyelt strukturalis eltérésekkel
(Lukoshe es mtsai, 2017). E
populaciokban szintén dokumentaltak a
feldolgozasi sebesség romlasat
(Karbasforoushan és mtsai, 2015; Stauder
és mtsai, 2005; Whittington és mtsai,
2004).

Tovabba Freedman és mtsai. (2020)
skizofrénias betegekben, valamint nem
erintett rokonaikban is kimutattak a P50
szenzoros gatlas zavaranak jelenlétét, ami
arra utal, hogy az ilyen tipusu szenzoros
feldolgozasi hianyossagok szerepet
jatszhatnak a pszichdzis kialakulasanak
patomechanizmusaban.

Hasonld6 moédon, mind az auditiv
feldolgozasban, mind a feldolgozasi
sebességben kimutathaté zavarokat irtak
le skizofréniaban, a pszichdzisra
fokozottan hajlamos szemeélyeknél,
valamint mUPD-genotipusu PWS-sel él6
egyeneknél is.

Ezek az eredmények arra utalnak, hogy az
erintett populaciok kozott kozos agyi
muikodési mechanizmusok huzodhatnak
meg, €s egyben lehetséges terapias
célpontokat is kijelolnek a
kezelésfejlesztés szamara.

Ismereteink arrdl, miért hajlamosak
a PWS-sel élé személyek bizonyos
viselkedésformakra és mentalis
allapotvaltozasokra, az elmult
években jelentésen bévlltek,
ugyanakkor még nem teljesek.
Noha a PWS fennallasa
onmagaban is megnovekedett
kockazatot jelent az élet soran
el6fordulo ilyen jellegl problémak
kialakulasara, allaspontunk szerint
a kornyezeti tényez06k szintén
meghatarozo szerepet jatszanak.
Jelenleg még csak korlatozott
ismeretekkel rendelkezunk arrél,
hogy a koragyermekkori tényez6k
miként befolyasoljak a késobbi
mentalis egészség alakulasat.

A PWS-sel él6 személyek,
csaladtagjaik és szakmai segit6ik
feladata, hogy a fenti ismereteket
alkalmazzak az adott egyén
megertéseére, életkoranak, testi
allapotanak és tarsas
kornyezetének figyelembevételével.
Amint az az 5. részben részletesen
kifejtésre kerul, ez a komplex,
szemelyre szabott megértés teremti
meg az alapjat a célzott és
hatékony intervencioknak.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos

értelmezése
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Ahogy a tudomanyos ismeretek tovabb bévulnek, egyre
vilagosabba valik majd, hogy a PWS neuropszichiatriai
fenotipusanak mely jellemzéi erednek els6sorban — bar nem
kizarélagosan — egyetlen patomechanizmusbal, illetve mely
viselkedéses vagy mentalis allapotbeli eltérések tekinthetok
multifaktorialis eredetiinek. Példaul a hiperfagia hatterében
els6sorban az agyi biologia rendellenességei allnak, ezért amig
nem all rendelkezésre célzott farmakoldgiai kezelés, a legfébb
beavatkozas célja a hiperfagia kovetkezményeinek megelbzése —
tobbek kozo6tt kaloriamegszoritas, szigoruan kontrollalt éleimiszer-
hozzaférés, pszichologiai biztonsagérzet megteremtése az étkezés
korul, valamint rendszeres fizikai aktivitas révén. Ezzel szemben
az olyan viselkedések, mint az indulati kitorések vagy a
bbrpiszkalas, tobbféle, egymassal 6sszefonddd etioldgiai tényezé
eredmeényeként alakulhatnak Kki.

Az 5. rész az értékelés és a beavatkozas kérdéseit targyalja. A
hatékony intervencidk kialakitasa megkoveteli mind a PWS
szindrdma bioldgiai és neuropszicholdgiai sajatossagainak, mind
az egyeéenre jellemzd pszicholdgiai és szocialis tényez6knek a
melyrehato ismeretét, a csaladi, valamint a tagabb fizikai és tarsas
kornyezet figyelembevételével.

4. Rész: A kivalté mechanizmusok jelenlegi tudomanyos
értelmezése
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5. Rész: A jolét és az életmin6ség elomozditasat,
valamint a Prader-Willi-szindrémaban (PWS) érintett
személyek problémas viselkedéseinek és mentalis
zavarainak felismerését, megel6zését és kezelését
szolgalé legjobb gyakorlatok

Bevezetés

5.0 A PWS-hez kapcsolédd mentalis egészség teriletén alkalmazott bevalt gyakorlatok
Fejlodési kontextus

5.1 A mentalis egészség, a j6lét és az életmindség eldmozditasa és fenntartasa

5.2 A gyermekkor jelentésége

5.3 A csaladok tdmogatasa a tudatos, megalapozott megkozelitések kialakitasaban

5.4 A hiperfagia kezdeti megjelenésének kezelése és menedzselése

Beavatkozasok a jollét elémozditasara

5.5 Beavatkozasok: Altalanos alapelvek és a kontextus jelentésége

5.6 Célzott intervenciok a PWS-re jellemzd neuropszichiatriai fenotipus kezelésére
Specifikus alkalmazasok

5.7 A hiperfagia kezelése és az elhizas megel6zése

5.8 Célzott beavatkozasok a problémas viselkedések és a pszicholdgiai nehézségek
kezelésére

5.9 Onsérté magatartasformak: Megelézés és beavatkozasi stratégiak

5.10 A mentalis allapot zavarainak kezelési megkozelitései: Affektiv tinetek, szorongas és
sulyos pszichiatriai kérképek

A PWS-sel él6 gyermekek és feln6ttek mentalis egészségiigyi sziikségleteinek
kielégitése

5.11 Az optimalis mentalis egészségugyi szolgaltatasok jellemzdi

Bevezetés

A PWS-hez kapcsol6dé mentalis
egészség teriletén alkalmazott bevalt
gyakorlatok

A jelentés 2. részeben
meghataroztuk a jollét, az életminbség és
a mentalis egészség fogalmat. Noha e

A 3. részben a mentalis egészségzavarok
kulonb6z6  dimenzioit  mutattuk  be,
beleértve a problémas viselkedésformakat
eés a koros lelkiallapotokat, amelyek a
PWS-sel él6 személyeknél gyakran
el6fordulnak.

fogalmak tartalmilag kUlonboznek A 4. rész azokat az alapveté idegrendszeri
egymastol, kozos bennik, hogy egyik sem g5 pszicholdgiai ~ mechanizmusokat
pusztan ,a betegség hianyat’ jelenti; yizsgalta, amelyek e viselkedésmintak és
mindharom definiciéja magaban foglalja mentalis egészségigyi nehézségek

pozitiv  pszicholdgiai és  funkcionalis

jellemzék meglétét is.

%3 5. Rész: Bevezetés

kialakulasahoz hozzajarulhatnak.
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Az 5. rész célja, hogy attekintse azokat a
beavatkozasi formakat és terapias
megkozelitéseket, amelyek az életminbéség
optimalizalasat szolgaljak, valamint
elésegitik a PWS-re jellemzé mentalis

egészségzavarok megel&zését es
kezelését.
Amint korabban kifejtettlk, a

beavatkozasok tobbszintlen valdsulhatnak
meg — a tarsadalom, a csalad, illetve a
PWS-sel el személy szintjén.

Az alabbi harom f6 terlletet targyaljuk:
1.Tarsadalmi attitlidok, csaladi
tamogatas és a tarsadalmi inkluzié
elésegitése: Olyan, tarsadalmi szinten
megvalésulé beavatkozasok, amelyek

célja, hogy tamogaté kornyezetet
teremtsenek a specifikus
neurodevelopmentalis zavarokkal,

példaul a PWS-sel él6 gyermekek és

csaladjaik szamara, eléseqitve
fejlédéslket, beilleszkedésiket és jol-
létiket.

2. Korai intervencio: A korai
gyermekkorban megvaldsitott fejlesztd
beavatkozasok, amelyek célja a
funkcionalis képességek

optimalizalasa, a kommunikaciés és
szocialis készségek fejlesztése,
valamint a szlUl6k oktatasa és
pszichoszocialis tamogatasa.

3. Célzott terapias megkozelitések a

PWS neuropszichiatriai
fenotipusanak kiilonb6zé
aspektusaira: Olyan komplex

intervenciok, amelyek célja a mentalis
egészségzavarok és a problémas
viselkedések el6fordulasi
gyakorisaganak és sulyossaganak
csokkentése, mikozben a PWS-sel él6
személyt és gondozéit képessé teszik
a nehézségek hatékony felismerésére
és kezelésére.

% 5. Rész: Bevezetés

Ebben a részben a ,Lkbdzdsen
alkalmazott legjobb gyakorlatok” kifejezést
hasznaljuk a puszta ,legjobb gyakorlat”
helyett, az alabbi indokok alapjan:

. Az egyluttmiikodés alapveté
fontossagu: A jollét el6bmozditasa,
valamint a PWS-sel él6 személyek
korében el6forduld mentalis
egészsegzavarok kilonb6z6
dimenzidinak megel6zése és kezelése
szUkségszerllen  partnerségen és
multidiszciplinaris  egyuttmikddésen
alapul. A beavatkozasok ritkan passziv

jellegliek (példaul egy gyogyszer
egyszer( alkalmazasa); sokkal
gyakrabban aktiv, strukturalis és
viselkedéses valtoztatasokat
igényelnek — példaul a tamogatasi
gyakorlatok, a gondozasi
megkozelitések vagy mas intervencids
stratégiak modositasat. E
beavatkozasok hatékony

megvalositasahoz elengedhetetlen,
hogy az érintett szereplok kozott kozos

megértés és egységes szemlélet
alakuljon ki.
. A kontextus meghatarozé

jelentéségii: A kézdsen alkalmazott
legjobb gyakorlatoknak mindig az
adott korilmények kozott realizalhatd

optimalis megkozelitést kell
képviselniik. A megvaldsithatdésag
szamos tényez6tél fligg, tobbek

kozott a csalad érzelmi, gyakorlati és
anyagi er6forrasaitol; a PWS-sel él6
személy motivaciojatol és
egyuttmdkodési hajlanddsagatol az
adott beavatkozasok elfogadasaban;
a megfeleld tamogato
szolgaltatasokhoz es szakmai
iranymutatashoz valé hozzaféréstdl;
valamint a tagabb kulturalis és
tarsadalmi tényezOktdl, ideértve a
fogyatékossagrol alkotott tarsadalmi
attitGdoket is.
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Az egyes orszagok kozott a

szolgaltatasi  strukturak, valamint a
szakértelem elérhetésége  jelentds
eltéréseket mutathat. Altalanos

alapelvként azonban megfogalmazhato,
hogy a korai, atipikus fejl6dés komplex
természete, valamint az a
pszichoszocialis és érzelmi teher,
amelyet egy PWS-sel él6 gyermek
nevelése r6 a csaladra, azt eredményezi,
hogy a PWS-sel él6 gyermekek és
felnéttek, valamint csaladjaik tamogatasa
nem kizarblag az  egészségugyi
szakemberek es ellatérendszerek
feladata.

E feladatnak kormanyzati szinten
(nemzeti és helyi szinten egyarant) is
meg kell jelennie, és szikséges a
maganszektor, a civil tarsadalom és a
nem kormanyzati szervezetek — példaul
a nemzeti PWS-egyesuletek — bevonasa
is. Emellett az oktatasi és a szocialis
ellatorendszerek kulcsszerepet toltenek
be.

Bizonyos esetekben —  kulondsen
felnéttkorban - a bintet6
igazsagszolgaltatas rendszere is
érintetté valhat, ha a PWS-sel él6
személy viselkedése a rendvédelmi
szervekkel valo kapcsolatba kertléshez
vezet.
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A Mentalis Egészsegugyi Halézat
tapasztalatai szerint, amikor a kulonb6z6
szervezetek hatékonyan es
0sszehangoltan mikddnek egyutt, a PWS-
sel él6 személyek jelentés el6nydket
elvezhetnek, csaladjaik pedig tamogatast
és biztonsagérzetet tapasztalnak, valamint
tudjak, hova fordulhatnak segitségért.
Ezzel szemben, ha az egyuttm(kdodeés,
amelyre szlkség lenne, elmarad vagy nem
hatékony, annak kovetkezmeényei
sulyosak, olykor tragikusak lehetnek.

Annak érdekében, hogy a PWS-sel él6
személyek szamara biztositottak legyenek
a fejlédés és a jo életmindség feltételei, két
alapvet6 tényez6 elengedhetetlen:
. egyrészt egy olyan tarsadalmi és
intézmeényi infrastruktura, amely
tamogatja az ENSZ Fogyatékossaggal

El6  Személyek  Jogairél  szol6
Egyezményében (UN CRPD)
megfogalmazott célok és jogok

megvalosulasat;

« masrészt a neurodevelopmentalis
allapotokkal, igy a PWS-sel é&l6
személyekkel foglalkozé, magas szinti
szakértelemmel rendelkezé,
iranymutatast és tamogatast nyujté
szolgaltatasokhoz valo hozzaférés.
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5.0.5 Még azokban az orszagokban is,
ahol a egészségugyi ellatérendszer fejlett
és megfelelbéen finanszirozott, a csaladok
gyakran szamolnak be jelentés
hianyossagokrol és ellatasi szakadékokrol.

A PWS-sel él6 személyek viselkedésbeli
€s mentalis egészségugyi szukségleteinek
ellatasahoz szUkséges specifikus
szakértelemmel rendelkezd szolgaltatasok
sok esetben nem allnak rendelkezésre.
Mas esetekben a mentalis egészséglgyi
vagy értelmi fogyatékossaggal foglalkozé
ellatérendszerek munkatarsai nem
rendelkeznek a szukséges ismeretekkel és
kompetenciakkal.

El6fordul, hogy egyes intézmények
onkényesen meghatarozott jogosultsagi
vagy hozzaférési korlatokat is
alkalmaznak. Ennek kovetkeztében a
PWS-sel elé személyek  gyakran
megfosztva maradnak azoktol a
szolgaltatasoktol és intervencioktol,
amelyek |étfontossaguak lennének
szamukra.

Ezt j6l szemlélteti az alabbi esetpélda:

zarasaként

részének
attekintjuk, milyen alapvet6 jellemzdkkel

A jelentés e

birhatnak a jol mikéds, megfeleléen

kialakitott szolgaltatasok.



Fejlédési kontextus

A jollét, az életmindség és a
mentalis egészség eldmozditasa és
fenntartasa

A PWS-re vonatkozé kutatasi
eredmények (Cohen és mtsai, 2010;
Mazaheri és mtsai, 2013; Meade és mtsai,
2021; Rozensztrauch & Smigiel, 2022;
Wilson és mtsai, 2016), valamint a klinikai
szakemberek és a szulék gyakorlati
tapasztalatai alapjan a jelentés 4.
részében arra a kovetkeztetésre jutottunk,
hogy azok a tényez6k, amelyek a teljes
népesség és mas neurodevelopmentalis
allapotokkal él6 személyek életminéségét
elénydsen vagy hatranyosan befolyasoljak,
ugyanugy érvényesek a PWS-sel él6
személyekre is.

Ezen felil azonban vannak olyan
specifikus tényez6k, amelyek kifejezetten a
PWS patofiziolégiajabadl és
pszichoszocialis sajatossagaibdl erednek.
Ezért annak érdekében, hogy a
neurodevelopmentalis  allapotokkal él6
személyek, koztik a PWS-sel él6k,
valamint csaladjaik jolléte és életminésége
a lehet6 legmagasabb szintet érje el, olyan

szakpolitikai intézkedésekre, intézmeényi
gyakorlatokra és szolgaltatasi
rendszerekre van szukség, amelyek

rendszerszinten kezelik az életminéséget
ront6 tényezbket — ideértve a PWS-
specifikus vonatkozasokat is.
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Ezen felll azonban vannak olyan
specifikus tényez6k, amelyek kifejezetten a
PWS patofiziologiajabol és
pszichoszocialis sajatossagaibdl erednek.
Ezért annak érdekében, hogy a
neurodevelopmentalis  allapotokkal €16
személyek, koztuk a PWS-sel élok,
valamint csaladjaik jolléte és életmindsége
a lehet6 legmagasabb szintet érje el, olyan

szakpolitikai intézkedésekre, intézményi
gyakorlatokra es szolgaltatasi
rendszerekre van szikség, amelyek

rendszerszinten kezelik az életminéseget
ront6 tényezbOket — ideértve a PWS-
specifikus vonatkozasokat is.

Az Egyesiilt Allamokbdl és mas, magas
eréforrasu orszagokbdl szarmazo
kutatasok tobb kulcsfontossagu tényezét
azonositottak, amelyek meghatarozzak az
életminéséget (lasd példaul: Schalock és

mtsai, 2002). Ezek tobbsége nem
kifejezetten az egészségugyi
ellatérendszeren belll ertelmezhetd,
relevanciajuk és fontossagi sorrendjuk

pedig kulturanként eltéré lehet.

« Ajo fizikai és mentalis egészség
fenntartasa

. A gazdasagi és pénzugyi biztonsag
megteremtése

. A megfeleld, biztonsagos és
elfogadhato lakhatasi kdrnyezet
biztositasa

« A tarsadalmi inkluzi6 el6segitése,
beleértve a személyes
kapcsolatrendszer és szocialis halo
meglétét

« Az autonomiaérzet, valamint a
tarsadalmi hasznossag és hozzajarulas
erzésének tamogatasa
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Noha a fentiek A&ltalanosan
ervényesek a ritka, jellemzéen genetikailag
meghatarozott neurodevelopmentalis
allapotokkal elé gyermekekre es
felnéttekre, ezek a korképek jelentds
szindromaspecifikus kllonbségeket
mutatnak, amelyek egyénre szabott,
célzott megkozelitést igényelnek.

Kimutattak, hogy a PWS-sel él6 személyek
korében mind a fizikai, mind a mentalis
egészségromlas el6fordulasi aranya
magasabb, és ezek a problémak
megfeleléen képzett, tajékozott
egészségugyi tamogatas hianyaban
gyakran észrevétlenek, illetve kezeletlenek
maradnak.

Taplalékbizonytalansaggal  jellemezhetd
kornyezetben a PWS-sel él6k a hiperfagia
kovetkeztében életveszélyes foku elhizas
kockazatanak vannak kitéve, amely
fokozott szorongashoz, rosszabb fizikai
allapothoz, csokkent mobilitashoz és
rovidebb varhato élettartamhoz vezethet.

A kognitiv funkciok karosodasa — példaul a
sorrendiség, a tervezés, a figyelemvaltas,
az idGészleles és az érzelemfelismerés
nehézségei — felnbttkorban kulondsen
jelentéssé valnak, mivel ezek a funkciok az
onallé életvitel és a tarsadalmi részvétel
szempontjabol kulcsszerepet jatszanak. Az
ilyen magasabb rend( kognitiv deficit
onmagaban is negativan befolyasolhatja a
PWS-sel él6 személyek életmindségét.

Hatasai ugyanakkor jelentés mértékben
enyhitheték, amennyiben az érintettek
megfeleléen tajékozott, multidiszciplinaris
és szemeélyre szabott tamogatasban
részesulnek
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A fentiek alapjan megallapithatdé, hogy
tarsadalmi és szolgaltatasi szinten minden
orszagnak torekednie kell az alabbi
feltételek biztositasara:

« A pénzigyi tamogatasokhoz és
szocialis juttatasokhoz valoé
hozzaférés kulcsfontossagu a
tarsadalmi részvétel elGsegitésében,
valamint a szocialis izolaciébdl és
anyagi nehézségekbdl fakado
masodlagos problémak
megel&zésében.

. Az oktatasi, szocialis és
foglalkoztatasi szolgaltatasokat oly
modon kell kialakitani, hogy
testreszabottan es rugalmasan
reagaljanak a komplex
fogyatékossaggal es specifikus

neurodevelopmentalis szindromakkal,
igy kulonésen a PWS-el él6
személyekkel kapcsolatos igényekre.

. Biztositani kell a szakiranyu
egészségiigyi szakértelemhez és
ellatashoz valé hozzaférést, amely
megel6zé stratégiakra épitve
csokkenti a fizikai és mentalis
egészségkarosodasok kockazatat és
sulyossagat, tamogatja a
viselkedésbeli es mentalis
egészségzavarok korai felismerését,
valamint iranymutatast nyujt a PWS-sel
elé személyek egyéni szikseégleteihez
igazitott  kezelési  megkozelitések
alkalmazasahoz.

% 5. Rész: Fejlédési kontextus

. Elengedhetetlen a szakmai gondozék

és a sziilék célzott képzése és
szakmai tamogatasa, amely segiti Oket
abban, hogy megértsék a szindroma
sajatossagait és annak viselkedésre

gyakorolt hatasait. Ezzel
parhuzamosan fontos a csaladtagok
kommunikaciés készségeinek
fejlesztése, valamint annak
tamogatasa, hogy hatékonyan kezelni
tudjak a kihivast jelentd

viselkedésformakat, és tudatositsak a
megfelel6 étrend és a rendszeres
fizikai aktivitas kiemelt szerepét az
egészségmegdrzésben.

Biztositani kell tovabba a PWS-sel élé
személyek szamara azokat a
lehetéségeket, amelyek révén
mélyebb dnismeretre tehetnek szert
sajat allapotukkal kapcsolatban, és
fejleszthetik onszabalyozasi
képesseguket, kulonosen az érzelmi
reakcidik és az evéssel kapcsolatos
viselkedésuk kontrollja terén.

126



13. abra:

TESTI FUNKCIOK ES

STRUKTURAK

WHO ICF - MODELL

EGESZSEGI
ALLAPOT

(ICD-10 szerinti betegség
vagy koros allapot)

TEVEKENYSEGEK RESZVETEL

(Funkciézavarok, strukturalis (Tevékenyseég - (Részvételi korlatozottsagok)

karosodasok)

korlatozottsagok)

KORNYEZETI
TENYEZOK

(Akadalyozo vagy gatlo
tényezék)

SZEMELYES
TENYEZOK

KONTEXTUALIS TENYEZOK




A PWS-sel él6 személyek szamara
az életkor elérehaladtaval sajatos, életkori
jellegl  kihivasok merllnek fel. Ezek
kozéppontjaban az onrendelkezés és a
védelem Kkozotti megfelel6  egyensuly
megteremtése all — vagyis annak
biztositasa, hogy a serdulé- és felnéttkoru
PWS-sel él6k lehet6séget kapjanak az
onalloé dontéshozatalra, mikdzben
megel6zhetbk és kezelheték az ebbdl
fakadd kockazatok és artalmak..

Példaul a pénzugyi onallésag korlatozasa
csOkkentheti a személyes szabadsagot,
ugyanakkor elengedhetetlen lehet annak
eérdekében, hogy megel6zhetdk legyenek a
mértéktelen  élelmiszer-vasarlasok, és
ezzel egyutt a sulyos, akar életveszélyes
elhizas.

Bar az életkor el6rehaladtaval nének az
anyagi Onallésag és dontéshozatal
lehetéségei, a feln6tt PWS-sel ¢él6
személyek esetében a pénzhez vald
hozzaférés korultekinté és ellenérzott
kezelése tovabbra is kulcsfontossagu. A
megkozelités célja, hogy megdrizze az
autonomia és a valasztas lehet6ségének
bizonyos fokat, ugyanakkor minimalizalja a

tulkoltekezésbdl, illetve a kéros
etelvasarlasbol eredd egeszsegugyi
kockazatokat.

Hasonldképpen, a hiperfagia allandd

kockazata miatt minden olyan esemény —
példaul éttermi étkezés vagy tarsasagi
program, ahol ételhez lehet jutni — alapos
el6készitést és tervezést igényel a
biztonsag és a jollét megbrzése érdekében
(lasd a hiperfagia kezelésére vonatkozo
késbbbi fejezeteket).
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A PWS-sel él6 személyek szamara

|étrehozott specialis bentlakasos
ellatdhelyek  kezdeti id6szakaban a
bekoltozé lakok tobbsége sulyos

egészségkarosodasokkal kuzdott, amelyek
féként az extrém elhizas kovetkezményei
voltak. Ennek hatasara els6dleges
intézkedésként szigoru, fizikai
korlatozasokat vezettek be az ételhez vald
hozzaférés tekintetében.

Napjainkban azonban a PWS-sel él6
gyermekek és serdul6k szuleit arra
Osztonzik, hogy segitsék gyermekuket
abban, hogy megértse a szindroma
jellegzetességeit, aktivan részt vehessen
az étkezéssel kapcsolatos dontésekben,
és tudatosan felismerje a hiperfagiabdl
fakadd veszélyeket.

Egyes szakértok szerint ez a megkozelités

— amely Kkorlatozott, de iranyitott
onallésagot biztosit az étkezésben -
hozzajarulhat ahhoz, hogy a PWS-sel él6
személy részben képes legyen
Onszabalyozasra, es konnyebben
elfogadja a szukséges korlatozasokat, ha
azok logikus és érthetd  keretbe
illeszkednek. Ez a stratégia azonban
gondos mérlegelést és individualizalt

alkalmazast igényel.
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Az életkor el6rehaladtaval a
hiperfagia kezelésének nehézségei és a
kovetkezményes sulyos elhizas szamos
masodlagos  egészségugyi  problémat
idézhet el6. Ezek kozé tartozik a
cukorbetegség (diabetes mellitus), az
obstruktiv alvasi apnoé, valamint a
progressziv mozgaskorlatozottsag.

A felnéttkorba valé atmenet kuldndsen
kritikus  id6észak: a  megnovekedett
autondbmia és szabadsag egyidejlileg
novelheti a testsuly gyarapodasanak
kockazatat, mig a strukturalt iskolai
kornyezetbdl vald kilépés utan a napi rutin
hianya és az () elvarasokhoz valo
alkalmazkodasi nehézségek fokozhatjak a
problémas viselkedések eléfordulasat.

Ez az életszakasz az is, amikor el6szor
megjelenhetnek sulyos mentalis zavarok,
példaul pszichotikus tunetek. A
feln6ttkorba valo atmenettel
parhuzamosan a magasabb rend( kognitiv
funkciok karosodasa is egyre
kifejezettebbé valhat, ami tovabb noéveli a
kihivast jelent6 viselkedésformak
elé6fordulasanak valészinlségét.

Ezek a valtozasok a csaladok pszichés
terhelhet6ségét és rezilienciajat sulyosan
probara tehetik, ezért az ilyen atmeneti
id6szakokban magas szintl szakmai
iranymutatasra, egészségugyi
beavatkozasra van szikség.

TA PWS-sel él6 serdulbk gyakran
tudatositjak magukban, hogy kuldonbdznek
tarsaiktol, hogy életik soran mindveégig
egyutt kell élnitk a PWS-sel, és hogy
valészinileg tartésan masok tamogatasara
fognak szorulni. Sokuk felismeri azt is,
hogy kicsi az esélyik a gyermekvallalasra,

tarsadalmi kirekesztettséggel es
diszkriminaciéval  nézhetnek  szembe,
valamint hogy barati és  kortarsi

kapcsolataik hianyosak lehetnek.

Ezek az érzések markansan megjelentek a

2022-ben irorszagban megrendezett
konferencian, amelyen PWS-sel él§
felnéttek is részt vettek. A résztvevok

aggodalmukat fejezték ki a tarsadalmi
elszigeteltség, a jelentéssel bir6 és
kielégitd tevékenységek hianya, valamint
az intim kapcsolatok kialakitasahoz és
fenntartdasahoz  szikséges tamogatas
korlatozott elérhetésége miatt.

E problémakra reagalva tobb nemzeti
PWS-egyesulet tamogatdé csoportokat
hozott létre, amelyek lehetéséget
biztositanak a PWS-sel él6 személyeknek
érzéseik megosztasara és feldolgozasara.
A PWS-sel él6 személyek szamara
befogadé és tamogatdé  kdzoOsségi
talalkozok megszervezésére vonatkozo
szakmai iranymutatas elérheté az IPWSO
hivatalos honlapjan: www.ipwso.org/get-
involved/guidance-on-pws-inclusive-
meetings/.

Amint azt a jelentés tobb pontja is hangsulyozza, a PWS-sel él6 személyek

sziikségletei részben atfedést
neurodevelopmentalis szindromakkal

mutatnak mas,
élé személyek

genetikailag meghatarozott
igényeivel, ugyanakkor

szamos PWS-specifikus jellemzdvel is birnak.

% 5. Rész: Fejlédési kontextus
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A 14. abra a ,legjobb gyakorlat alapelveit” szemlélteti, amelyek kifejezetten a PWS-sel
el személyek jollétének, életminéségének és mentalis egészségének fenntartasat és
tamogatasat szolgaljak. Ezek az alapelvek a rendellenes agyfejl6édésbél eredd, PWS-re
jellemzé kognitiv és funkcionalis karosodasokkal kapcsolatos, tudomanyosan igazolt
bizonyitékokon alapulnak (attekintés: Whittington & Holland, 2017).

Az egyes alapelveket a jelentés késébbi fejezetei részletesen kifejtik és illusztraljak.

Fontos hangsulyozni, hogy ezek a beavatkozasok gyakran minimalis anyagi raforditassal
is megvalosithatok.

A PWS-SEL ELO SZEMELYEK TAMOGATASANAK ES ELLATASANAK LEGJOBB
GYAKORLATI ALAPELVEI

- l[ Legjobb gyakorlat alapelvek ; ~
Biztonsagos | ( A | [Sorrendiség és| | Tarsadalmi Kivalto
étkezési bizonytalansag id6kezelés tudatossag tényezék
kdrnyezet csokkentése | | Amior Pws-sel Amikor PWS-sel (triggerek)
A PWS-sel él6 A PWS-sel él6 él6 személyt él6 személyrol Amikor PWS-sel
személy személy gondozunk, gondoskodunk, €16 személyt
gondozésa soran gondoza’sa soran témogatni kell az flgyelembe kell gOndOZUnk,
alapvet6 torekedni kell a idébeosztasban, venni, hogy mindig tudataban
kdvetelmény a stabil, és figyelembe kell szamara kell lenni annak,
szigoru kiszamithaté napi venni, hogy nehézséget jelent hogy egészen
biztonsagos rutin és kornyezet nehézséget okoz _ masok apro esemenyek
étkezési fenntartasara. szamdara a nézépontjanak is aranytalanul
kdrnyezet sorrendiségek megértése és er@s érzelmi
fenntartasa. megjegyzése és elfogadasa. reakciokat
kévetése. valthatnak ki.
\ J .

Amikor PWS-sel é16 személyrél gondoskodunk,
ezeket az alapelveket minden gondozasi helyzetben
és kornyezetben kovetkezetesen alkalmazni kell.

/—i A legjobb gyakorlat alkalmazasi tertiletei }_\

Kulturalis Tarsadalmi Csaladi Professional
kontextus kontextus kontextus context
Példaul az inkluzio Példaul az Példaul az otthoni e.g., in all care
és az emberi jogok oktatasi és kornyezetben, a relationships
normainak, egészséglgyi szulbk, testvérek involving clinical,
valamint a ellatérendszerek, és egyéb medical, and
vonatkozoé valamint a csaladtagok other care
fogyatékossagulgyi ko6zbsségi és szerepének, professionals
jogszabalyok tarsadalmi valamint a csaladi
figyelembe - szolgaltatdsok szokasok és
vételével. keretein bellil. dinamikak
figyelembe -
vételével. )
- J

A PWS-sel él6 személyek tamogatasanak és ellatasanak legjobb gyakorlat alapelveit bemutato
szemléltet6 abra. Forras: Brian Hughes
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A gyermekkor jelentésége

A jelentés 4. részében attekintettik a
neurodevelopmentalis  fogyatékossaggal
elé gyermek nevelésének pszicholdgiai
hatasait a szulékre, beleértve az
ugynevezett ,diagnézishoz kapcsolodd
gyasz” és az ,elvesztéssel valo egyuttélés”
élményét.

Ez az id6szak kulonésen megterheld,
hiszen a szulbknek egy komplex
egészseégugyi problémakkal klzd6

Ujszulott gyermekrdl kell gondoskodniuk.
Ebben a helyzetben kulcsfontossagu a
tamogatas biztositasa, valamint — amikor a
szulék készen allnak ra — a betegséggel
kapcsolatos pontos, megbizhaté és
kozérthetd ismeretekhez vald hozzaférés.

A PWS-sel kapcsolatos tudomanyos
ismeretek bévulésével egyeértelmivé valt,
hogy a korai és pontos genetikai diagnézis
alapvet6 szerepet jatszhat a PWS-sel él6
gyermekek életkezdésének és fejlédési
kimenetelének javitasaban. A  korai
diagnozis lehetdséget teremt arra, hogy a
szulbk és a szakemberek elbrelato,
preventiv modon reagaljanak az
esetlegesen felmerllé nehézségekre.

Amennyiben a csaladok id6ben
hozzaférnek a nemzeti PWS-egyesuletek,
az IPWSO vagy a gyermekgyogyaszati
szakellatas altal nyujtott tamogatashoz és
informaciokhoz, felkészultebben es
magabiztosabban tudnak szembenézni a
kezdeti id6szak kihivasaival.

A korai életmddbeli tanacsadas kulonosen
fontos. A  kezdeti id6szakban ez
els6sorban azt a célt szolgalja, hogy a
csecsemd megfelel6 mennyiségld és
minéségl  taplalékhoz jusson, ezzel
elésegitve a novekedést és az agy
optimalis fejlédését.

%3 5. Rész: Fejlédési kontextus

Tapasztalataink szerint azokban az
orszagokban, ahol a korai diagnézis,
az informaciohoz val6 hozzaférés és

a csaladtamogatas hatékonyan
megvalosul, a PWS-sel él6
gyermekek az utdbbi években

lényegesen kedvezdbb életkezdési
feltételekkel indulnak, mint a korabbi
generaciok. A sulyos, korai életkori
elhizas gyakran megel6zhet6, és ezek

a gyermekek magasabb

onelvarasokat alakitanak ki, valamint

pozitivabb, realisabb jovoképpel

rendelkeznek sajat életuket illetéen.

A gyermek novekedésével a hangsuly
fokozatosan attevodik az étrend tudatos

kontrolljara, amely a hiperfagia
megjelenésével valik kozponti
jelentéségive, annak érdekében, hogy
megel6zhetd legyen a tulzott

taplalékbevitel és az elhizas.

A Kkorai intervencié szintén képes
jelentés mértékben befolyasolni a fejl6dési
fogyatékossaggal él6 gyermekek fejlédési
palyajat és progndzisat.

Bar a ,korai intervencié” fogalma
hagyomanyosan az élet els§ harom
évében megvaldsuld fejlesztéseket jelenti,
e fejezetben olyan folyamatokat is
targyalunk, amelyek ezen idészakon tul is
meghatarozoéak, kulénésen a hipofagiabdl
hiperfagiaba torténé atmenet iranyitott
kezelésében.
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A neurodevelopmentalis szakirodalom,
valamint a PWS-sel él6 gyermekekkel

szerzett klinikai tapasztalatok alapjan
harom, kiemelten fontos tertlet
azonosithato:

. a PWS-sel él6 gyermekek korai

szocialis fejl6édése,

. a viselkedésmenedzsment strukturalt
és szakmailag megalapozott
megkozelitése,

. valamint a hipofagiabdl hiperfagiaba
valé atmenet.

Szamos kutatas ramutat arra, hogy a
korai intervencié — kulondsen az élet elsd
harom évében — kiemelten fontos az
ertelmi és fejlédési fogyatékossaggal él6
gyermekek szocialis, kognitiv es
funkcionalis fejlédésének el6segitésében.

Bar e beavatkozasok elényeinek részletes
elemzése tulmutat a jelentés keretein, a
rendelkezésre all6  bizonyitékok  azt
mutatjak, hogy a korai intervencio jelentds
meértékben javitja a kognitiv és funkcionalis
fejlédési palyat, és kedvezd hatassal van a
késébbi életkori kimenetelekre is
(attekintés: Guralnick, 2017).

A neurodevelopmentalis fogyatékossaggal
él6 gyermekek korai életkorban torténd
fejlesztése két f6 okbdl bir kiemelt
jelentéséggel:

. A sziilék tamogatasa: A korai
intervencié segithet a szul6knek a
rendkivul stresszes id6szakban,
tamogatva Oket abban, hogy
alkalmazkodjanak és finomitsak
gondozasi gyakorlataikat, igy
hatékonyabban  tudjak  kielégiteni
gyermekuk sajatos igényeit. Ez a
proaktiv  tamogatas  hozzajarulhat
ahhoz is, hogy megel6zheték legyenek
masodlagos fogyatékossagok.

ag 5. Rész: Fejlédési kontextus

.« A fejlédési plaszticitas
kihasznalasa: A korai gyermekkor a
fejlodési plaszticitas kritikus id6szaka,
amelyben a fejlédési palyak pozitiv
iranyban befolyasolhatok. Az ebben az
idészakban alkalmazott, a szocialis
készségek, a kommunikacio és a
funkcionalis képességek fejlesztéset
célzé beavatkozasok (lasd: Guralnick,

2017) jelentés javulast
eredményezhetnek a késdbbi kognitiv,
funkcionalis és szocialis

kimenetelekben.

Az ovodaskoru gyermekekre iranyulé
intervenciok a fejlédéselméleti
megkozelitéseken alapulnak, és kiemelik a
szul6i érzékenység és valaszkészség
er6sitésének, valamint a gyermek kognitiv
és szocialis fejlédésének jelentbségét.

Ezek a beavatkozasok
keretrendszeren belul
amely az alabbi
tényezdokre 0sszpontosit:

« A szul6i érzékenység és
valaszkészség javitdsa a gyermek
szlukségleteinek megfelel6 tamogatas
érdekében.

. A csalad altal iranyitott tapasztalatok
el6segitése, amelyek 0sztonzik a
gyermek tanulasat és aktiv részvételét.

« A gyermek altalanos egészségének és
biztonsaganak biztositdsa az optimalis
fejlédés tamogatasa érdekében.

egy tagabb
valésulnak meg,
kulcsfontossagu

A PWS esetében a kutatasok
igazoltak a tavolrél megvaldsitott fejlesztd
beavatkozasok megvalosithatésagat és
hatékonysagat, amelyek célja a gyermekek
problémas viselkedések csokkentése a
szimbolikus (szerep-) jaték alkalmazasan
keresztul.
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Dimitropoulos és munkatarsai két célzott
beavatkozast fejlesztettek ki: egy kozvetlen
intervenciét kisiskolas koru gyermekek
szamara (Dimitropoulos, Zyga és Russ,

2017), valamint egy  szulbképzesi
programot ovodaskoru gyermekek
csaladjai szamara (Zyga, Russ és

Dimitropoulos, 2018).

Ezek a beavatkozasok tavoli szimbolikus
jatékfoglalkozasokat alkalmaznak, példaul
elképzelt helyzetek és  szimbolikus
eszkbzhasznalat réven. Mindkét
beavatkozas megvalosithaténak bizonyult,
és kedvez6 fogadtatasban részesult mind
a gyermekek, mind a szulék részérél.

Az el6zetes eredmények jelentds javulast
mutatnak a szimbolikus jaték
képesseégeiben, kulonosen a képzelet, az
érzelmi kifejezés és a jaték szervezettsége
terlletén. Ezek a készségek dsszefuggnek
a kognitiv rugalmassag és a gondolkodasi
fluencia fejlédésével (Dimitropoulos és
mtsai, 2021, 2022; lasd még Hodebeck-
Stuntebeck, 2012).

Egy masik, iskolaskoru PWS-sel é16
gyermekekkel végzett kutatasban
(Famelart és mtsai, 2022) egy ,train-the-
trainer” megkozelitést alkalmaztak,
amelyben a gyermek meglévé terapeutajat
képezték ki az Ujonnan kidolgozott
intervencié végrehajtasara.

A projekt célja az volt, hogy kezelje a ritka
betegségekhez  igazitott  viselkedéses
intervenciok fejlesztésenek foldrajzi
nehézségeit.

Bar a kutatds még korai szakaszban van,

az eddigi eredmények tartdés javulast
mutatnak az érzelemszabalyozas
szempontjabol fontos érzelmi

kompetenciakban. Ez kulondsen hasznos
lehet, mivel a PWS-sel él6 gyermekeknél a
viselkedésprobléemak az életkor
elérehaladtaval gyakran fokozodnak.

ag 5. Rész: Fejlédési kontextus

Bar a PWS-specifikus korai intervencidkra
vonatkoz6 szakirodalom még fejl6dében

van, ezek a  kutatasok  Ujszer(
megkozelitéseket  kinalnak a  PWS
populaciora szabott viselkedéses

beavatkozasok kidolgozasahoz.

Azokban az orszagokban, ahol a
PWS gyanuja mar szlletéskor felmerdl, és
a diagnozis koran és pontosan felallithato,

lehetéség nyilik a korai intervencidk
bevezetésére, amelyek nemcsak a
meglévo bizonyitékokon és
tapasztalatokon alapulnak, hanem
hozzajarulnak a PWS-specifikus

bizonyitékbazis kialakitasahoz is.

A  telemedicina fejl6édése  igéretes
lehetéséget kinal a PWS-specifikus
beavatkozasok megvalositasara es

értékelésére foldrajzi tavolsagokon és
nemzetkozi hatarokon keresztul.

A Kkorai fizikai beavatkozasok, példaul a
novekedési hormonpétld kezelés
megkezdése — amely javithatja a kognitiv
muikodést (Siemensma és mtsai, 2012) —
€s a mozgasfejl6dést tamogato fizioterapia
alkalmazasa szintén fontos szerepet tolt be
a korai ellatasban.
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A PWS-sel él6 gyermekek esetében
tovabbra is nyitott kérdés, hogy a korai
intervencié milyen mértékben eredményez
kedvezdbb kimeneteleket a késdbbi élet

soran, példaul a szocialis kognicio
javulasat, a problémas viselkedések
csOkkenését, illetve annak képességét,

hogy az érintettek kevésbé korlatozott
étkezési  kornyezetben is  képesek
legyenek élni sulyos elhizas kialakulasa
nélkul.

A hiperfagia kezelésében kulondsen nehéz
megtalalni az egyensulyt: egyrészt az
ételhez valo hozzaférés szigoru
korlatozasa megel6zheti az elhizast és az
ahhoz kapcsolodo betegségeket, masrészt
a bizonyos foku szabadsag és valasztasi
lehet6ség biztositasa tamogathatja a PWS-
sel elé személy onszabalyozasi
képességének kialakulasat.

Lényeges a rendszeres megfigyelés és
nyomon kovetés, hogy az adott PWS-sel
él6 gyermek szamara megfelel6 egyéni
terv készuljon, és ha problémak merulnek
fel, a terv szikség esetén modosithatd
legyen. Egyes csaladok arrél szamolnak
be, hogy az étkezések koruli megfigyelés
elegendének bizonyul, mig masoknal
szigorubb korlatozo intézkedésekre,
példaul az élelmiszerszekrények
lezarasara van szukség (a hiperfagiaval
kapcsolatos tovabbi informacidk az alabbi
fejezetekben talalhatok).

ag 5. Rész: Fejlédési kontextus

A csaladok tamogatasa a tudatos,
megalapozott megkozelitések
kialakitasaban

Amint fentebb bemutattuk, a
szakért6i vélemények hangsulyozzak a
gyermekkorban megkezdett intervencidk
fontossagat a PWS-sel él6 személyek
pozitiv viselkedési kimeneteleinek
formalasaban. Az ilyen beavatkozasok
tamogatjak a szul6ket az otthoni kdrnyezet
strukturalasaban és a  mindennapi
interakciok alakitasaban, azzal a céllal,
hogy el6segitsék a PWS-sel él6 személy
kompetenciainak  fejlédését és az
alkalmazkodé viselkedés kialakulasat..

Fontos azonban felismerni, hogy a
megfelel viselkedéstamogatas, a
kompetenciak fejlesztése, valamint az
adaptiv.  készségek célzott oktatasa
barmely életkorban  érdemi  javulast
eredményezhet. Ezek a fejlesztések
nemcsak a problémas viselkedések
csOkkentéséhez jarulnak hozza, hanem
javitidgk az altalanos mikodést és az
életminéséget is a PWS-sel él6 személyek
esetében.

A Nemzetkozi Mentalis
Egészségugyi Halézatban részt vevd
szakemberek kozott voltak kulonbségek a

hangsulyokban és a  pszicholdgiai
megkozelitésekben.

Ugyanakkor atalanos egyetértés volt
ugyanakkor abban, hogy a csaladok

viselkedésmenedzsmentben valo
tamogatasa és a problémas viselkedések
— példaul az érzelmi kitorések —
megel&zésének elésegitése atfogd
megkozelitést igényel, amely az alabbi 6t
teruletre terjed ki:

« Kornyezeti médositasok

« A viselkedés megértése (egyes
orszagokban »funkcionalis
elemzésként” hivatkoznak ra)

. Erzelemszabalyozas

« Motivacio és fizikai tényez6k

.« A PWS-sel elé személy

kompetenciainak fejlesztése
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A kornyezeti tényez6k értékelését és
az ellatasi kornyezet modositasat el kell
végezni, €s a csaladokat és mas
gondozokat — a PWS-sel él§ személlyel
egyuttmikodésben — iranyitani kell abban,
hogy azonositsdk azokat a gyakori
viselkedési  kivaltd  tényezOket vagy
korilményeket, amelyekben gyakrabban
fordulnak el érzelmi kitorések vagy
bérpiszkalas. Ez a folyamat a tamogatasi
tervek modositasahoz  vezet, annak
érdekében, hogy csOkkenjen e
viselkedések el6fordulasanak
valoszinlsége, illetve mérséklédjon a
hatasuk, amikor bekodvetkeznek.

A beavatkozasok kozé tartozhat tobbek
kozott:

. Biztonsagos étkezési koérnyezet
biztositasa (az ételhez val6 hozzaférés
kontrollalasa) és a taplalékbiztonsag
megteremtése (annak biztositasa,
hogy az étel elérhetd), a szorongas és
az étellel osszefliggd viselkedéses
problémak csokkentése érdekében.

. Gazdagitott kornyezet kialakitasa,
amely lehetéséget nyujt értelmes
oktatasi, foglalkoztatasi és szabadidés
tevékenységekre egy pozitiv és
tamogato tarsas kozegben.

. Egyértelmii idébeosztasi eszk6zok
alkalmazasa, példaul vizualis jelzések
a tervezett esemeényekhez,
atmeneteket jelzé szimbdlumok
hasznalata és megfeleld id6 biztositasa
az alkalmazkodashoz (példaul vizualis
id6zitd).

. Megel6z6 gondozas biztositasa olyan

viselkedések esetében, mint a
bdérpiszkalas, a jo testi egészség
fenntartasaval, valamint a

kOvetkezetes és igazsagos gondozasi
gyakorlatok alkalmazasaval.

ag 5. Rész: Fejlédési kontextus

. Altalanos  oktatas  azokrdl a
potencialis kockazatokrol, amelyek a
mentalis és fizikai  egészséget
befolyasolhatjak. Példaul az
idegenekkel valé kapcsolatfelvétel a
k0zOsségi médian keresztul, illetve az
étel idegenektdl torténd beszerzésének
lehetséges karos kovetkezményeirdl.

Az alkalmazott viselkedéselemzés
alapelveinek alkalmazasa el6segitheti a
viselkedés megértését, amely ezutan
megalapozhatja a beavatkozasokat. A
csaladok tamogatast kaphatnak abban,
hogy  azonositsak a  viselkedések
lehetséges okait vagy funkcidjat, olyan
eszk6zok segitségével, mint az
Antecedens—Viselkedés—Kovetkezmény
(ABC) adatgydjtés vagy a Funkcionalis
Viselkedéselemzési Szlrbeszkoz (lasd
Hanley, 2012).

Ez a megkozelités abbdl indul ki, hogy a
viselkedések, példaul az érzelmi kitorések
vagy a bérpiszkalas, a kommunikacio
egyik formajaként is megjelenhetnek, azaz
Jfunkciéval” birhatnak. A viselkedés
funkciojanak megeértése segithet
azonositani a készséghianyokat és azokat
a  kornyezeti  tényezbket, amelyek
novelhetik e viselkedések el6fordulasanak
valdszinliségét.

Ez a megkozelités tovabba segithet az
ugynevezett befolyasolo tényez6k
felismerésében. Ezek lehetnek belsé
tényez6k (példaul az ételre gondolas) vagy
kornyezeti ingerek (példaul zaj), amelyek
fokozzak a problémas viselkedések
megjelenésének kockazatat.
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Az alabbiak arra vonatkozé példak, hogy
ez a megkozelités miként tamogathatja a
beavatkozasok megtervezéseét:

. A viselkedés kontextusanak
megértése a PWS-sel él6 személy
nézépontjabol: Mit gondolt vagy mire
szamitott abban a pillanatban? A napi
tevékenységek strukturalt beosztasa
segithet csokkenteni a szorongast
azzal kapcsolatban, hogy mi
kovetkezik a nap folyaman, és ki lesz
jelen a tamogatasban.

« Kommunikacioés nehézségek: Azok a
PWS-sel él6 személyek, akik nem
rendelkeznek hatékony kommunikacios
eszkozokkel,  érzelmi  kitoréseken
keresztul fejezhetik ki kielégitetlen
szukségleteiket. A csaladtagok és a
segitbk tamogatast kaphatnak abban,
hogy azonositsak és kialakitsak a
megfelel6 és hatékony kommunikacios
formakat, legyenek azok verbalis vagy

nonverbalis, ezaltal segitve az
érintettet  szUkségletei  pontosabb
kifejezésében.

. Figyelemfenntarté viselkedés:

Bizonyos viselkedések azt jelezhetik,
hogy a PWS-sel élI6 személy a
gondoz6 figyelmét kivanja felkelteni.
Egyes reakcidk tanult viselkedések
lehetnek, mas esetekben viszont egy
nehezen  kifejezhetd  szikségletet
tukrozhetnek. A beavatkozasok kozé
tartozhat a kommunikacié fejlesztése,
vagy a csaladtagok és gondozok
felkészitése olyan stratégiak
alkalmazasara, amelyek csokkentik a
figyelemadas meértékét a problémas
viselkedés kezelése soran, mikozben
biztositjak a biztonsagot és az ellatast.

Ez magaban foglalhatja példaul
promptkartyak hasznalatat, illetve a
korabban egyeztetett stratégiak

kovetkezetes alkalmazasat.

% 5. Rész: Fejlédési kontextus

.« A reziliencia fejlesztése: A
megkuzdési képességek erdsitése
magaban foglalhatjia a kognitiv és
szocialis megértés javitasat célzé korai
beavatkozasokat. Pszichologiai
stratégiak segithetnek a PWS-sel él6
személynek a valtozasok kezelésében,
a szorongas csokkentésében, valamint
a valtozasokhoz val6é hatékonyabb
alkalmazkodasban (Blackwell és mtsai,
2021).

. Esemény utani reflexié: Miutan az
érzelmi epizdéd lezajlott és a PWS-sel
él6 személy megnyugodott (gyakran
masnap), hasznos lehet egy rovid
megbeszélés, példaul: ,Mit gondolsz,
mit csinalhattunk volna mindketten
jobban?” A megbeszélésen
elhangzottak leirasa segithet a PWS-

sel él6 személynek az informacio
feldolgozasaban és a  tanulasi
folyamatban.

Amint a jelentés 4. részében

szerepelt, egyre tdbb bizonyiték utal arra,
hogy a PWS-sel él6 személyeknél az
érzelemszabalyozas karosodott lehet,
feltehetéen az autondm idegrendszer
mukodési zavaraval 6sszefuggésben.

Az érzelemszabalyozasi
tanitasa és megerésitése  jelentdsen
csokkentheti az  eérzelmi kitorések
el6fordulasanak valdszinliségét. A szuldk
és mas gondozdék tamogatast kaphatnak
abban, hogy megtanitsak és megerdsitsék
azokat a stratégiakat, amelyek
Osszeegyeztethetetlenek az erzelmi
kitorésekkel. Amikor az érzelmi kitorés
figyelmeztetd  jelei  megjelennek, a
korabban egyeztetett beavatkozasokat kell
alkalmazni.

készségek

136



Ezek a stratégiak — amelyeket a PWS-sel
elé személy és a tamogatd szemeélyek
(példaul csaladtagok, gondozok, tanarok)
kozdsen alakitanak ki — magukban
foglalhatiak a megbeszélt megklizdési
stratégia kovetésére torténd Osztonzést,
illetve a figyelemelterelés vagy a
feszlltségcsoOkkentés technikainak
alkalmazasat.

A PWS-sel él6 személyek esetében
gyakori, hogy nehézséget okoz a motivacio
fenntartasa, kildnosen iskolai
kornyezetben es az onellatassal
kapcsolatos napi tevékenységek soran.

Fizioloégiai tényez6k, mint az alacsony
izomtonus, a finom- és nagymozgasokban
jelentkezd hianyossagok, valamint a
nappali aluszékonysag, megnovelik a
fizikai er6feszitést az alapvetd feladatok
elvégzéseéhez, ami tovabbi kuls6
motivaciot tesz sziikségessé. Ez a helyzet
a tanulas iranti érdekl6dés csokkenéséhez
és az érzelmi kitorések gyakoribba
valasahoz vezethet.

. Beavatkozasok: Magukban
foglalhatjak az életkornak megfelel6
megerdsitési rendszereket, példaul a
tokenrendszert, a magatartasrol sz6lo
szerz6déseket, az dnmenedzsmentet,
valamint a sorsolasos (lottd tipusu)
jutalmazasi rendszereket.

. Rendszeres, tervezett
tevékenységek: A napirendbe el6re
beosztott tevékenységek valtogatasa —
a kedvelt, belsé jutalommal jaré vagy
ismert és gyakorolt tevékenységek,
valamint az () vagy nehezebb
feladatok kozoétt. A mozgas és
testmozgas beépitése a napi rutinba
fokozza az érzékszervi ingereket,
javitja a légzeést, és csokkenti a nappali
almossagot.

ag 5. Rész: Fejlédési kontextus

. Fizikai egészség: Fontos tudataban
lenni annak, hogy olyan allapotok, mint
a centralis vagy obstruktiv alvasi
apnoé, kialakulhatnak, és tulzott
nappali aluszékonysagot okozhatnak.
Mas fizikai betegségek is
megjelenhetnek, amelyek
befolyasolhatjak az altalanos jollétet és
a feladatokra valé 0&sszpontositas
képesseget (példaul hipotiredzis
esetén).

Az érzelmi kitorések gyakorisaganak
es sulyossaganak csOkkentése
egyuttmdkodést igényel azok kozott, akik
szakertok az ilyen viselkedések
megeértésében és kezelésében, valamint a
szUl6k és mas gondozok kozott, akik az
adott PWS-sel ¢él6 személy legjobban
ismerik.

Fontos, hogy a szakemberek felismerjék a

szUulok  terheltségeét, es hogy a
beavatkozasokat a csalad  egyéni
korulményeihez és lehet6ségeihez
igazitsak.

A csaladok tovabbi tamogatast kaphatnak
abban, hogy objektiv mddszereket
alkalmazzanak az intervencidk
hatékonysaganak értékelésére, példaul
egyszerl viselkedéskoveté lapok vagy
naplék hasznalataval, amelyek
segitségével az adatgyujtés folyamatos, és
lehetévé teszi a protokollok felulvizsgalatat
és szukseég szerinti médositasat.
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A hiperfagia kezdeti
megjelenésének kezelése és
menedzselése

A PWS-sel él6 gyermekek korai
gyermekgyogyaszati ellatasaban a kezdeti
f6 cél a taplalasi nehézségek kezelése,
szUkség esetén kiegészit6 taplalas
bevezetésével.

Ahogy a gyermek novekszik, és eléri azt
az  életkort, amikor a hiperfagia
megjelenése varhatd (akar kétéves
korban, de ritkan nyolcéves kor utan), a
hangsuly fokozatosan az elhizas
megel6zésére és az optimalis testi fejl6dés
fenntartasara helyezédik at.

Az alapelv az, hogy a gondozdnak
biztositania kell, hogy a gyermek elegendé
és megfeleld dsszetétell étrendet kapjon,
amely tamogatja a novekedést és az agyi
fejlédést, ugyanakkor elkerali a tulzott
taplalékbevitelt, amely elhizast okozhat. Ez
azért szukséges, mert biologiai okokbdl a
PWS-sel él6 gyermekek nem képesek
onalléan szabalyozni az ételbevitelUket.

A ndvekedés rendszeres nyomon
kovetése a testhossz- és testsuly-
percentilis gorbék segitségével alapvet6
fontossagu annak biztositasahoz, hogy a
gyermek az életkoranak  megfeleld
novekedési gorbén maradjon, és ne
kovetkezzen be tartdos elmozdulas sem
felfelé, sem lefelé a percentilisek kozott.

E gyakorlat korai bevezetése megalapozza
a hiperfagia hatékony kezelését és az
elhizas megel6zését a késbbbi életkorban.
(Lasd az IPWSO tajékoztatdjat: Prader—
Willi-szindroma és a kisgyermek. )

www.ipwso.org/information-for-
families/new-parents/#younger-child)

%3 5. Rész: Fejlédési kontextus

Ha a PWS diagnézisa nem torténik
meg koran és pontosan, és nem all
rendelkezésre megfelel6 informacio, a
hipofagiabdl hiperfagiaba vald
atmenet a PWS-sel él6 csecsem6 és
kisgyermek egészsége szempontjabal
kritikus kockazati id6szakka valik.
Ebben az esetben sulyos elhizas
alakulhat ki, mivel a csalad — gyakran
megkonnyebbulve, hogy a gyermek
végre képes taplalkozni — nincs
tudataban annak, hogy a gyermek
nem képes onalléan szabalyozni az
ételbevitelét.

A korai és pontos diagnozis, valamint
a megfelel6 informacidhoz, dietetikai
és gyermekgyogyaszati
tamogatashoz valé hozzaférés —
ktlonOsen olyan egészségugyi
szakemberek részeér6l, akik ismerik a
PWS-sel él6 személyek szukségleteit
— pozitivan befolyasolhatja a gyermek
fizikai, kognitiv és érzelmi fejl6dését.
Ez el6segitheti egy hatékony és
hosszu tavon fenntarthaté étkezési
kornyezetkezelési gyakorlat
kialakitasat is

Vannak biztato, eseti

megfigyelésekkel alatamasztott
tapasztalatok, hogy korai diagndzis és
hozzaférés a megfeleld informaciokhoz
esetén a szul6k segithetik a PWS-sel él6
gyermekeket abban, hogy tudatosabba
valjanak sajat tamogatasi szukségleteikkel
kapcsolatban. Ez lehetbveé teheti
szamukra, hogy aktivan részt vegyenek
annak meghatarozasaban, milyen mértéki
ételkontrollra van szukséguk allapotuk
hatékony kezelése érdekében
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Széles korben elfogadott, hogy a
hiperfagia kialakulasa kora
gyermekkorban biologiai eredet,
bar a pontos mechanizmusok
meg nem teljesen ismertek.
Ennek kovetkeztében a
taplalékbevitel szabalyozasat a
hipofagiabdl hiperfagiaba valo
atmenet idészakaban legalabb
részben a gyermek gondozoéjanak
kell biztositania..

Jelenleg az a javaslat, hogy a
gondozodk segitsék a PWS-sel él6
gyermekeket abban, hogy
megeértsek sajat szukségleteiket,
és mar korai életkorban vonjak be
Oket az étkezéssel és
testmozgassal kapcsolatos
dontésekbe. Bar jelenleg nem all
rendelkezésre kutatasi bizonyiték
e megkozelités elbnyeire vagy
hatranyaira vonatkozéan abbdl a
szempontbadl, hogy a PWS-sel él6
személyek mennyiben képesek
onalléan szabalyozni étkezési
viselkedésuket, ez a szemlélet
fontos Iépést jelent egy
személyre szabottabb és
tiszteletteljesebb biztonsagos
étkezési kornyezeti megkozelités
felé (lasd az 5.7. fejezetet a
hiperfagiarol).

Beavatkozasok a
elomozditasara

jollét

Beavatkozasok: Altalanos elvek és
a kontextus jelentésége

A beavatkozasokat mindig a csalad
kozvetlen kornyezetének és a tagabb
szocialis ellatasi kontextusnak a
figyelembevételével kell értékelni. A
tamogatas megléte vagy hianya — mind a
PWS-sel él6 személy, mind a csaladja
esetében - jelent6és hatassal van az
egészségre és a jOllétre.

Amint azt a 15. abra is szemlélteti, a
felmérési folyamatnak tartalmaznia kell a
szocialis és csaladi kornyezet értékelését
is. Ennek célja annak jobb megértése,
hogy mely tényez6k jarulhatnak hozza a
fennall6 nehézségekhez, valamint hogy
milyen beavatkozasok tekintheték
megfelelébnek és megvaldsithatonak.

A  beavatkozasokat ezért szélesebb
perspektivaban, nem csupan a
hagyomanyos  orvosi  megkozelitések
keretein belul kell vizsgalni. Példaul az
érzelmi kitorések kezelése gyakran nem
gyogyszeres megoldasokat igényel,
hanem a csalad vagy a segit6 személyzet
megfelel6 tudasanak és megértésének
kialakitasat annak érdekében, hogy
tamogatd és hatékony kornyezet johessen
létre.

%3 5. Rész: Beavatkozasok a jollét elémozditasara



PWS-SEL ELO SZEMELYEK INTERAKCIOIBAN

STRUKTURALT
KORNYEZET

A rendszerszemléletli megkdzelités jelentésége. Forras: Norbert Hodebeck-Stuntebeck és Hubert

Soyer.

A hatékony beavatkozasok ritkan
egyszeriek vagy egysikuak. Ezek
megvalositasa arnyalt megértést igényel a
kalonbdz6 egyéni és rendszerszinti
tényez6krél, amelyek egy adott id6pontban
befolyasoljagk a PWS-sel él6 személy
joliétét,  életmin6ségét és  mentalis
egészségét.

Bar a kutatasok és a klinikai megfigyelések
egyre tobb ismeretet nyujtanak azokrol az
O0sszetevokrdl, amelyek hozzajarulnak az
életminéséghez, valamint a mentalis
egészségzavarok PWS-ben megfigyelhetd
sajatos jellemz6irél, sok tényezd tovabbra
sem teljesen ismert.

Bar ok van az optimizmusra, fennall a
veszeélye annak, hogy a szuléi
elvarasok tulsagosan magasra
emelkednek, ami kudarcérzethez
vezethet, ha a nehézségek a
beavatkozasok ellenére is
fennmaradnak.

A PWS-el él6 személyek kdzott
jelentds egyéni kulonbségek
figyelhetok meg, és egy adott személy
esetében hatékony stratégia nem
feltétlenal mdkodik maskor, vagy egy
masik PWS-sel él6 személy
esetében.

A neurodevelopmentalis allapotokhoz
kapcsolddo viselkedésbeli és mentalis
egeészseégugyi szukségleteket célzo
szolgaltatasoknak rugalmasnak és
reagalonak kell lennitk, hogy az
ellatas idében elérhet6 legyen, amikor
arra szukség van.
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A csaladok gyakran tobbféle A beavatkozasok alapjat a probléma

felel6sséget viselnek egyidejiileg — egyertelmd azonositasa, valamint azoknak
a tényezbknek a megértése képezi,

peldaul mas gyerme'ke_k gondozasat, amelyek novelhetik vagy csokkenthetik a
munkahelyi kotelezettségek problémas viselkedés jellegét, sulyossagat
teljesitését, egymas tamogatasat, vagy  kovetkezmenyeit. ~ Ezek  a

megfigyelések ezutan meghatarozzak a

vagy blzonyos esetekben tamogatas modjat és a beavatkozas

egyedulallé szuldéként vald jellegét.
helytallast. Ezek a korulmények
gyakorlati korlatokat jelentenek a ~ Amennyiben a viselkedés  gyakorisaga

vagy sulyossaga jelentésen megvaltozik,

csaladkozpontu beavatkozasok mérlegelni kell a fizikai vagy mentalis

megvalodsitasaban. Hasonlo egészségromlas lehetéségét, és szilkség
nehézségek tapasztalhaték a felnétt esetén tovabbi megfigyeléseket vagy
PWS-sel élék szocialis ellatasaban vizsgalatokat ~ kell ~ vegezni.  Ha

tarsbetegség azonosithato, a beavatkozas

is, kulonosen akkor, ha az érintettek jellemzéen ennek kezelésére iranyul.

mas személyekkel kozos
lakdkornyezetben élnek, ami tovabbi Annak megértése, hogy miért jelentkeznek

bonyolultsagot eredményez. Uj  problemak  vagy  aggodalmak,
rendszerint nagymértékben a tamogato

szemeélyzet megfigyelésein alapul, ami
ismételten kiemeli az egyuttm(kodésen
alapulé megkodzelités fontossagat.

Célzott beavatkozasok a PWS
neuropszichiatriai fenotipusara

A PWS-el ¢él6 személyek, a

csaladtagjaik és a szakmai tamogato Amint a jelentés 4. részében
szolgaltatok gyakran fordulnak  kifejtésre keriilt, az értékelési
egészsegugyi ellatashoz, amikor a PWS-  megkozelitéseket a  biomedikalis, a
hez  gyakran  tarsul6  viselkedések fejl5dési, a pszicholdgiai és a
gyakorisaga vagy intenzitasa rendszerszinti modellek egylittesen kell,

megnovekszik, illetve amikor a mentalis hogy meghatarozzak. Mindegyik modell

allapotban vagy a viselkedésben sajat  jelent6séggel bir, és egyes

magyarazat nélkdli valtozas kovetkezik be.  helyzetekben az egyik nagyobb terapias
ertékkel rendelkezhet, mint a masik.

Az ilyen viselkedésvaltozasok vagy a

mentalis egészség romlasa gyakran Bar a hangsulyok eltérhetnek, és az egyes

jelentés hatassal van a csalad életére, és  szakteriiletek kiilonboz6 elméleti
kockazatot jelenthet az iskolai vagy megkozelitéseket képviselnek, az
felsGoktatasi részvételre, illetve az egyéb  értékelés célja annak k6zOs
tamogatott életkdrnyezetben vald  megfogalmazasa, hogy a klinikai csapat
részvételre. miként érti meg az alapvet6 problémat,

amely miatt a PWS-sel él6 személy vagy a
Ha a viselkedés kilonGsen sulyos, tamogato kdrnyezete segitséget kér.
felmerilhet az  aggodalom masok

biztonsaga miatt, és ilyen esetekben a
blntetd igazsagszolgaltatasi rendszer is
bevonasra kerulhet.
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A klinikusok tisztdban vannak azzal,
hogy az értékelési folyamat Gsszetett és
tobbtényezbs, és jellege a beutalas okatol
és az azonositott problémaktdl fuggden
valtozik, akar a konzultacid el6tt, akar
annak soran kerulnek felszinre. Az
ertékelés eredménye egy kezelési terv.

Az értékelés f6 elemei k6zé tartozhatnak:

. Atfogé anamnézis: A PWS-sel éI8
személy, valamint egy informator
segitségével torténd személyes,
fejlédési, orvosi és csaladi anamnézis
OsszegyUljtése. Ez magaban foglalja
annak értékelését, hogy a fejlédési
anamnézis alatamasztja-e az értelmi
fogyatékossag vagy az autizmus
spektrum zavar diagnoézisat.

. Viselkedéselemzés: A problémas

viselkedések részletes leirasa,
beleértve azok jellemzéit (pl. a
bdrpiszkalas topografiaja es

sulyossaga, az érzelmi kitdrések
lefolyasa és megoldddasa), valamint
azokat a belsé (pl. hangulat) vagy
kils6é (pl. szocialis interakciok hianya)

kornyezeti tényezbket, amelyek
csokkenthetik vagy novelhetik a
problémak eléfordulasanak
valoszinlségeét, és/vagy kivaltd

tényezoként mikodhetnek.

. A lakdékornyezet stabilitasa: A PWS-

sel elé személy szamara a
lakokornyezet kulcsszerepet jatszik, és
gyakran ,arnyékbeteg” néven emlitik. Ez
a kifejezés arra utal, hogy a koérnyezet
hogyan lathatatlanul  formalja és
tamogatja az egyén jolétét. Magaban
foglalja az olyan alapvet6 elemeket,
mint a biztonsagos étkezési kornyezet
(tudataban lenni annak, hogy az
étkezések Dbiztositva lesznek), az
étkezési kontroll (az ételhez valo
hozzaférés szabalyozasa), valamint egy
strukturalt, elérejelezhetd napi rutin,
amely magaban foglalja a konzisztens
tevékenységeket és a testmozgast. A
szUlbk és gondozdk jelenléte és
megbizhatdosaga  szintén alapvet6
tényez6. Ezek a tényezdk lathatatlan, de
erbteljes hatassal vannak az egyén
egészségére és viselkedéseére.

Fizikai és mentalis allapot vizsgalata:
Fizikai vizsgalatot kell végezni, ha orvosi
allapot gyanuja merul fel, és a személy
mentalis allapotat is értékelni kell,
beleértve a hangulatot, a kognitiv
funkciokat, és barmilyen rendellenes
mentalis  hiedelem vagy élmény
jelenlétét. Ez kulondsen fontos, ha a
mentalis allapot és/vagy az altalanos
mikodés romlasa figyelheté meg a
kiindulasi allapothoz képest.

Strukturalt értékelések: A kognitiv,
szocialis és funkcionalis képességek
ertekelése, amikor az szukséges.

Célzott vizsgalatok: Tovabbi
vizsgalatok elvégzése, ha szukséges,
az  anamnézis alapjan, példaul
alvasvizsgalatok vagy endokrinologiai
ertékelések.

Hosszu tavua megfigyelések: A
viselkedés és a mentalis allapot id6beli
nyomon kovetése, hogy azonositani
lehessen a kivaltd tényezbket, a
kornyezeti hatasokat és az intervenciok
eredmeényeit.

ag 5. Rész: Beavatkozasok a jollét elémozditasara
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A 16. abra példaként mutatja be, hogyan abrazolhatdé diagram formajaban a formulacio
folyamata, és hogyan segqiti ez a beavatkozasi stratégiak iranyitasat.

Példaul egy PWS-sel él6 személy akkor kerlUlhet beutalasra, ha sulyos érzelmi
kitorésekkel kizd. Ezek az epizddok gyakran olyan jellemzdket mutatnak, amelyek a
PWS-sel é16 személyeknél gyakran megfigyelhetdk.

A részletes anamnézis és vizsgalat hosszu el6zménnyel mutatja, hogy a kitérések nem
kapcsolodnak sulyos mentalis vagy fizikai betegség kezdeteihez.

Az egyéni esetben a kitorések verbalis és fizikai agresszioval jarnak, apré frusztraciok
valtjak ki 6ket, és faradtsag vagy alacsony hangulat esetén gyakrabban fordulnak elé.

A FORMULACIO FOLYAMATA, AMELY IRANYITJA A BEAVATKOZAST

L Kivaltoé tényezdk . L . L .
Sebezhetéségek (Trigg eyr) Modosito tényezdk | Fenntartd tényezdk
Bio- Fiziologiai Akut
példaul genetikai és autoregulacio kovetkezmények
endokrinoldgiai példaul példaul visszajelzési
hajlamok, fenotipus, kortizolszabalyozas folyamatok a
neurofi’zic_)lt_ﬁgiai és i Akut és M’egkﬂz’dési zavarokkal
neuroldgiai tényez6ék, kumulativ képesség, kapcsolatban,
életkor, stb. stressz: stresszkezelési figyelem az
Kritikus ) értelemben interakcios
Psziho- elethelyzetek, Problémamegoldo partnerektdl, sto..
példaul minQenrJapi készség, kognitiv
személyiség/temperam nehezsggek, rugalma,sség
entum, fejlédési Yesztesegek szocialis , Mentali
késlekedések, Es fliktusok kompetencia, e,n a I'S
diszfunkcionalis t l;)lgol[t USox, elvonatkoztatasi egeszseg
T ||, || s |/ \ cromids
hiperfagia, malaéiaptl'v SZ,e.T,élyiS ,
viselkedési tendenciak serlesex,
stb. kirekesztés,
az alapveto Hosszu tavi
Szocialis- szuksegletek Tarsadalmi kovetkezmények
példaul: kultara, vallas, nem tamogatas, példaul: a terapias
L L kielégitése és a_ L. .
szociodkonomiai 2 calok a megel6z6 intézkedések
statusz, szUléi intézkedések elfogadasanak
viselkeéés, kotodési Ielérhetet ) elérhetbésége. hiéngya, nem
stilus, kortarshatasok, ensege. megfeleld kihivast
alacsony tarsas jelentd viselkedés
érintkezés és részvétel stb
sth

A formulacié folyamatat bemutaté diagram, amely az intervencié iranyvonalat meghatarozo eljarast

szemlélteti. Készitette: Hubert Soyer és Norbert Hodebeck-Stuntebeck.
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Kllénb6z6 tudomanyagak eltérd
megkozelitéseket es elméleti
perspektivakat kinalnak.

Ahogyan azt a 4. részben mar targyaltuk, a
tanulaselméletre  épuld pszicholdgiai
modellek jelentés hatassal voltak a
viselkedés megértésére. Egy viselkedés
puszta leirasa  oOnalldan  korlatozott
elérejelzé értékkel rendelkezhet a kezelés
szempontjabol, és  figyelmen  kivul
hagyhatja a viselkedések kialakulasanak
és idovel tortén6 megerbsodesének
folyamatat.

Az atfogo formulacio kulénb6z6
megkozelitések integralasabdl, valamint a
csaladok és a tamogatd személyek
tapasztalataibdl szuletik, igy egy koherens
és Osszefliggbd megértést nyujt a probléma
mibenlétérdl.

A felmérési folyamatot segithetik
validalt és megbizhato, informalok altal

végzett és kozvetlen ertékelések,
amelyeket kifejezetten PWS-sel él6
személyek vagy értelmi fejlédési

fogyatékossaggal él6 személyek szamara
fejlesztettek ki.

Ezek az értékelések kulondsen hasznosak
a formulacioé el6tt, mivel lehetévé teszik a
problémas viselkedés, valamint a személy

érzelmi allapota és mentalis statusza
alapértékeinek meghatarozasat, igy
biztositva az id6szakos, ismételt

értékelések lehetbéségét a beavatkozas
hatékonysaganak mérésére.

Példak kozé tartozik az Problémas
Viselkedés Ellenérz6 Lista (Aman et al.,
1985), Iilletve a Fejlédési Viselkedés
Ellendrzé Lista roviditett valtozata (Taffe et
al., 2007).

A Prader-Willi Kutatasi Alapitvany (FPWR)
tamogatta a PWS-sel éI6 személyek
szamara Kkifejlesztett értékelé6 eszkozok
kidolgozasat, példaul a PWS Szorongasos
és Distresszhez Kapcsolddo Viselkedések
Kérdbivet (PADQ) (Cotter et al., 2023).

ag 5. Rész: Specifikus alkalmazasok

Specifikus alkalmazasok

A hiperfagia kezelése és az elhizas
megel6zése

Egészen roviddel ezelbttig nem alltak

rendelkezésre kifejezetten a hiperfagia
kezelésére jovahagyott gyogyszerek.
Egy kettés vak, placebo-kontrollalt
vizsgalat, amely a meglévé topiramat
gyogyszert vizsgalta a PWS-sel
Osszefuggd eérzelmi kitorések kezelésére,
nem mutatott hatast a viselkedésre,
ugyanakkor masodlagos eredményként
szignifikans hatast talaltak a hiperfagiara
(Consoli és mtsai, 2019).

2025 marciusaban a  Diazoxid-kolin
kontrollalt hatdéanyag-leadasu készitmény
(DCCR), jelenlegi nevén VYKAT™ XR, lett
az elsé olyan gyogyszer, amelyet az USA
Elelmiszer- és  Gyogyszerellenérzési
Hivatala (FDA) engedélyezett a hiperfagia
kezelésére négyéves és idésebb, PWS-sel
elé személyek esetében.

A hatasmechanizmus feltételezhetéen a
hipotalamuszban talalhaté neuropeptid Y
(NPY) / Agoutihoz kapcsolédd fehérje
(AgRP) / gamma-aminovajsav (GABA)
neuronok KATP-csatornainak aktivalasan
alapul. Ez a folyamat az NPY, AgRP és
GABA szekrécidjanak csokkenését
eredményezi, amelyek erételjes endogén
orexigén (étvagyfokozd) neuropeptidek és
neurotranszmitterek, @ és  szekréciojuk
meérseklése potencialisan csokkentheti a
hiperfagiat.
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A korabban DCCR néven ismert
készitmény tobbkozpontu Klinikai
vizsgalatai egy kettés vak, placebo-
kontrollalt szakaszbdl, egy nyilt
szakaszbal, egy vak megvonasi
szakaszbdl, majd egy Ujabb nyilt

szakaszbol élltak. Az USA Elelmiszer- és
Gyogyszerellen6rzési Hivatala (FDA) e
kllonb6z6 vizsgalati fazisok eredményei
alapjan jévahagyta a készitményt.

A VYKAT™ XR jelenleg elérhetd6 és
rendelhet6 a PWS-sel él6 személyek
szaméara az Egyesiilt Allamokban, bar
magas koltséggel. Noha az FDA ugy itélte
meg, hogy a  hatékonysagi és
biztonsagossagi adatok alatamasztjak a
jovahagyast, még nem ismert, hogy a

készitmény a valés életben milyen
meértékben lesz hatékony.
A vizsgalatban nem minden résztvevd

reagalt a kezelésre, és nem ismert, hogy
azok, akiknél csdokkentek a pontszamok a
Hiperfagia kérdd6iv Kklinikai vizsgalatokhoz
(HQ-CT) alapjan, képesek lesznek-e
kevésbé korlatozott étkezési kornyezetben
élni a hiperfagia és az ebbdl kovetkezd
elhizas kockazata nélkul.

A gyégyszer
vércukorszintet, és
szdérnovekedést is okozhat.

megemelheti a
fokozott

Varhatéan id6be telik, mire ez a
gyoégyszer mas orszagokban is elérhetéve
valik, és aggodalomra ad okot, hogy a
koltsége korlatozo6 tényezd lehet.

Ezenfelil ahhoz, hogy a készitmény
nemzetkozi szinten is hozzaférhetd legyen,
szlkség van arra, hogy mas szabalyozo
hatésagok is jovahagyjak, valamint hogy
az egyes orszagokban biztositott legyen a
kezelés finanszirozasa.

% 5. Rész: Specifikus alkalmazasok

Mas, a  hiperfagia kezelését célzd
készitmények, amelyek kulonbozé biologiai

mechanizmusokat  céloznak, jelenleg
klinikai vizsgalatok alatt allnak, illetve
tovabbi kutatasok  targyat  képezik
(Mahmoud és mtsai, 2023).

Ezek miatt a hiperfagiara iranyuld

beavatkozasoknak tovabbra is a hiperfagia
kovetkezményeinek megel6zésére  kell
Osszpontositaniuk, kulondésen a sulyos,
eletveszélyes elhizas elkerulésére. Ezt a
PWS-sel él6 személy tamogatasaval lehet
elérni, az egészséges étrend és testsuly
fenntartasaval, biztonsagos étkezési
kornyezet és élelmiszerbiztonsag
biztositasaval, valamint egy strukturalt napi

rutin  kialakitasaval, amely megfeleld
mennyiségld és tipusu testmozgast
tartalmaz.

Amint az alabbiakban kifejtjuk, a
biztonsagos étkezési kornyezeti
intézkedések jellegét és mértékét a

hiperfagia sulyossagahoz kell igazitani.

A csaladoktdl szarmazé beszamoldk
és a PWS-sel él6 felnbttek étkezési
viselkedését vizsgaléo tanulmanyok arra
utalnak, hogy az etelbevitel
szabalyozasanak képessége az érintettek
kozott jelentés egyéni eltéréseket mutat
(Holland és mtsai, 1993; Lindgren és
mtsai, 2000; Zipf és mtsai, 1987).

Hasonldképpen, a gyermekkorban az az
életkor, amikor a hiperfagia megjelenik,
szintén egyénenként valtozé (Goldstone és
mtsai, 2012; Miller és mtsai, 2011). Ezek
miatt ahelyett, hogy egy merev, ,mindent
vagy semmit” megkdzelitést alkalmaznank
az étkezési kornyezet szabalyozasara, az
ételhez valé hozzaférées mértékét és
modjat az  egyén  sajatossagainak
megértésére alapozva, személyre
szabottan kell meghatarozni.
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Az ételhez val6 hozzaférés
korlatozasanak mértéke az  egyeéni
szukségletek  szerint széles skalan
mozoghat: a szigorubb intézkedésektél —
peldaul az élelmiszerszekrények és
konyhak lezarasatol, illetve az étkezési
kornyezet teljes ellendrzésétél — a kevésbé
korlatozo megkozelitésekig, mint
egyértelml szabalyok felallitasa és annak ]
biztositasa, hogy a PWS-sel é16 személy tudom, ~ maskor — nem  lesz

felligyelet mellett férhessen hozza az hozzaférésem  ételhez.  Ezek
ételhez. kbzott a feltételek kozétt elégedett

vagyok.

A BIZTONSAGOS ETKEZESI
KORNYEZET azt jelenti: nincs
kétség, nincs esély, nincs
csalédas — tudom, mit fogok enni,
mikor fogom enni, és mekkora
adagot kapok. Az ETKEZESI
KONTROLL azt jelenti, hogy

Az étkezési kornyezet hatékony
iranyitasanak elbényei tulmutatnak az
elhizas megel6zésén: ide tartozik a
szorongas csokkenése, valamint az étellel
kapcsolatos erzelmi kitorések
eléfordulasanak mérséklése. Az egyénre
szabott étrendi terv els6dleges célja, hogy
az energia-bevitel megfeleljen a szervezet
energiaigényének.

Meghatarozas forrasa:
Janice Forster

Azonban a biztonsagos étkezési kdrnyezet
ennél tobbet jelent, és az alabbi mddon
definialhaté:

Olyan teljes mértékben tamogatdé kbrnyezet, amely enyhiti a
hiperfagiaval kapcsolatos szorongast azaltal, hogy: korlatozza az
ételhez valé hozzaférést minden helyzetben, amikor nem étkezési idé
van; egyértelm(i elvarasokat allit fel azzal kapcsolatban, mit és mikor fog
az érintett enni, ezzel megelbzve a kitbéréseket; régzitett étkezesi és
nassolasi rendet tart fenn, kevés kivétellel, tevékenységekkel és tarsas
kapcsolatokkal tartja elfoglalva a személyt, amelyek nem az étel kéré
szervezddnek; és elismeri, hogy a PWS-ben a hiperfagia kezelhetd, de
nem gyogyithaté. Ha a biztonsagos étkezési kérnyezet megfeleléen
mUikddik, az stabil testsulyt, kevés lehetéséget az étellopasra, valamint
ritkabb vitakat és érzelmi kitéréseket eredményez az étellel
kapcsolatban.
Meghatarozas forrasa:
Elizabeth Roof

% 5. Rész: Specifikus alkalmazasok 146



Bar a PWS-sel él6 személyek
idénként megkeérddjelezhetik a biztonsagos
etkezeési kornyezet fenntartasanak
szUkségességét, a hiperfagia szamukra is
komoly aggodalom forrasa lehet (Dykens
és mtsai., 2022).

A tamogat6 személyek gyakran szamolnak
be arrél, hogy a PWS-sel él6 emberek
elfogadjak és tiszteletben tartjak az ételhez
valé hozzaférést szabalyoz6 elbirasokat,
és duhot valthat ki bel6lik, ha egy
csaladtag vagy szakember nem tartja be
ezeket a szabalyokat.

A munkacsoport tagjai kozott
tovabbra sincs teljes egyetértés abban,
hogy milyen mértékben engedhet6 meg a
PWS-sel él§ személyek szamara, hogy
maguk iranyitsak sajat étkezési
kornyezetuket. A tapasztalatok szerint mig
egyes személyek minimalis felligyelet
mellett is képesek kontrollt gyakorolni,
addig masoknal a szoros felugyelet hianya

sulyos, akar életveszélyes elhizashoz
vezethet.
A hiperfagia sulyossaganak egyéni

kuldnbségei részben az agyi eltérésekkel
magyarazhatok, kilondsen a hipotalamusz
méretében mutatkozé variaciokkal (Brown
és mtsai., 2022). A genetikai hattér és a
korai  életkori  tapasztalatok  szintén
meghatarozé tényezbk lehetnek.

Jelenleg az a szakmai ajanlas, hogy ha a
biztonsagos étkezési kornyezetet biztositd
szabalyokat enyhitik, elengedhetetlen a
testsuly rendszeres nyomon kovetése,
valamint olyan intézkedések elbkészitése,
amelyek lehetdveé teszik a szabalyok ujboli
bevezetését, ha tartos és jelent6s
sulyndvekedés figyelhetd meg.

ag 5. Rész: Specifikus alkalmazasok

Azokban az orszagokban, ahol a
szakmai tamogatas és az egészségugyi
szaktudas korlatozottan érhet6 el, ajanlott
vilagos szabalyokat kialakitani az ételhez
valé hozzaférésre, valamint strukturalt napi
rendet bevezetni az étkezések koré. Ez
biztonsagérzetet nyujt a PWS-sel él6
személy szamara az etkezés
vonatkozasaban.

Nemzetkozi adatok is alatamasztjak, hogy
az ilyen, biztonsagos étkezési kornyezetet
fenntartdé rendszerek rendkivul kedvezd
eredményekhez vezetnek, és lehetbve
teszik, hogy a PWS-sel él6 személyek
teljes, céltudatos életet élhessenek
(Hughes és mtsai., 2024).

Azokban az orszagokban, ahol nagyobb
eréforrasok és szakértelem all

rendelkezésre, a tamogatasi stratégiak
arnyaltabb megkozelitést tehetnek
lehetévé, amelyben a PWS-sel él6

személy is bevonhaté az étkezéssel
kapcsolatos dontésekbe, és tanulhat sajat
tapasztalataibal.

A hiperfagia kezelésére iranyulo Uj terapiak
fejlodésével elképzelhet, hogy az evesi
késztetés csokkenni fog. Ha ez
beigazolddik, a rugalmasabb
megkozelitések alkalmazasa realisabba és
eredményesebbé valhat. Ezeknek a
megkozeliteseknek a folyamatat és
eredményeit azonban  értékelni és
dokumentalni kell.
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Gyermekkorban a szulok
feleléssége, hogy a gyermekuk
érdekeit szolgald dontéseket
hozzanak. A PWS-sel él6
gyermekek szuleinek meg kell
érteniuk, hogy gyermekuk agyi
muUkodésében olyan eltérés all
fenn, amely hiperfagiat okoz. A
szulbknek és mas tamogato
személyeknek iranymutatasra van
szUkséguk ahhoz, hogy miként
kompenzalhatjak ezt a problémat
kuls6 kontroll biztositasaval az
ételhez val6 hozzaférésben.

A gyermekkor egyuttal
kulcsfontossagu id6szak is a PWS-
sel él6 gyermekek szamara, hogy
megtanuljak felismerni sajat
erosségeiket és nehézségeiket.
Oket segiteni kell abban, hogy
elfogadjak és értékeljék a kulsd
szabalyozasokat, mivel ezek az
egészseguk, életmindséguk és
varhato élettartamuk megdrzését
szolgaljak. E stabil alap korai
kialakitasa hozzajarulhat ahhoz,
hogy a biztonsagos étkezési
kornyezet kovetkezetes fenntartasa
az iskolaskorban, majd a
feln6ttkorban is megmaradijon,
amikor a novekvd onallésag az
evesi kontroll elvesztésének és a
sulyos elhizas kialakulasanak
kockazatat hordozza.

A felnéttkorban szukséges biztonsagos étkezési kornyezet fenntartasa a
PWS-sel jaro specifikus bioldgiai eltérések megértésén kell, hogy
alapuljon. Ezek a tényezb6k befolyasoljak a PWS-sel él6 személyek azon
képességét, hogy az energiaigényuknek megfelelbéen szabalyozzak a
taplalékfelvételt. Az ételhez vald korlatozas nélkuli hozzaférés nagy
valdszinlséggel sulyos elhizashoz, fokozott szorongashoz, a testsulyhoz
kapcsolddo szomatikus betegségekhez, csokkent mozgasképesseghez,
életminéség-romlashoz és végul korai halalhoz vezet.

ag 5. Rész: Specifikus alkalmazasok
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A munkacsoportban aggodalmat valtott ki, hogy az ételhez val6
hozzaférés ,mindent vagy semmit” elven alapul6 korlatozasa — példaul
a konyha vagy az élelmiszertarolok lezarasa — nem teszi lehetéve,
hogy a PWS-sel él6 személy bizonyos mértékl onkontrollt tanuljon az
étkezeés terén. Emellett az ilyen megkozelités nem ad lehetéséget
annak megitélésére, hogy az adott személy evési késztetése milyen
erésségu, és ez miként vehetd figyelembe a tamogatas
megtervezésében. Feltételezhet6, hogy az ilyen jellegl, tul gyorsan és
tul szigoruan bevezetett korlatozasok onbeteljesito joslathoz vezetnek,
és a személy nem kap lehetéséget arra, hogy megmutassa, mire lenne
képes megfeleld iranymutatas mellett. Jelenleg nem all rendelkezésre
olyan publikalt kutatas, amely vizsgalta volna, hogy a PWS-sel élé
személyek milyen mértékben képesek bizonyos foku kontrollt tanulni az
eveési viselkedésuk felett.

Erdekes modon léteznek olyan anekdotikus beszamolék, amelyek
szerint PWS-sel él6 személyek vallasi bojtok idején képesek a bojtot
betartani, bar ez jellemzéen erés kdozossegi nyomas hatasara torténik.

|dealis esetben az ételhez valo korlatozas nélkuli hozzaférésbol eredd
negativ kovetkezmeények proaktiv intézkedésekkel megel6zhetok.
Amennyiben azonban krizishelyzet alakul ki, és a sulygyarapodas
sulyosan veszélyezteti az érintett személy egészségeét és
életmindségeét, a megoldasokat az adott orszag jogszabalyainak
megfeleléen kell meghatarozni. llyen helyzetekben el6fordulhat, hogy
az egyeni jogok latszolag ellentmondasba kerllnek egymassal.
Valdjaban azonban az alapvet6 jog forog kockan: a jog az egészséges,
aktiv élethez — ahhoz, hogy az érintett személy megvaldsithassa céljait,
mikozben testi-lelki jollétét megbrzi.
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Célzott intervenciok a problémas
viselkedések és a pszichologiai
nehézségek kezelésére

A szakért6i csoport egyetértett
abban, hogy a PWS-sel él6 személyeknél
megfigyelhetd indulati kitorések hatterében
biol6giailag meghatarozott sérulékenység
all, amelynek egyik feltételezett oka az

autondm idegrendszer muakodészavara.
Ehhez tarsulnak a multbeli és jelenleqgi
kornyezeti tényezok, amelyek

fenntarthatjak és formalhatjak ezeket a
viselkedésmintakat.

Az indulati kitorések

gyakorisagat,

Alapvet6 fontossagu, hogy elbre
meghatarozott stratégia alljon
rendelkezésre arra, miként kell reagalni,
amikor nyilvanvaléva valik, hogy a PWS-
sel él6 személy feszultté vagy zaklatotta
valik. E stratégiakat a PWS-sel él6
személlyel egyutt, nyugodt allapotban kell
kidolgozni, és minden érintettnek egyet kell
értenie azok alkalmazasaban.

llyen lehet példaul, ha a PWS-sel él6
személyt arra 0sztonzik, hogy vonuljon el
egy kijelolt, biztonsagos helyre
megnyugodni; hallgasson szamara
megnyugtaté zenét; végezzen korabban
begyakorolt relaxacios vagy

egyutt csokken annak a val6szin(isége,
hogy a PWS-sel él6 személy képes legyen
uralni a viselkedését.

%3 5. Rész: Specifikus alkalmazasok

pozitivan vegyen részt sajat

viselkedésének szabalyozasaban.

El6fordulhat, hogy a PWS-sel él6 személy
nehezen tudja ezt a modszert mas
kornyezetekben is alkalmazni, de a
csaladtagok, gondozdék és egyéb segqitd

szakemberek egyuttmikodése
el6segitheti, hogy a megkozelités minden
élethelyzetben kovetkezetesen

ervényesuljon.
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A KRIZIS LEFOLYASA

Kezelés Krizist kovet6
krizishelyzetben depresszid

Megel6zés Reflexio

Handle in Post EEEEEE—

crisis crisis - Reflection

Erzelmi | deﬂressmm |
aktivacio szintje

Kognitiv
kompetencia

szintje

Szulék / Gondozok

17. abra:



A reflexios szakaszban, a PWS-el él6 személlyel és a
tamogatdkkal kozosen, olyan tamogatasi stratégiat kell kidolgozni,
amelynek célja e viselkedések el6fordulasi valdszinliségenek
csOkkentése. A stratégia alapjat a korulmények megeértése kell,
hogy képezze; etikusnak, elfogadhatonak és megvaldsithatonak
kell lennie, hatasat pedig lehetbseg szerint adatgydjtéssel kell
értékelni a beavatkozas megkezdése el6tt és annak soran.

A gondozdknak tisztaban kell lennitk azzal, hogy a PWS-sel élé
személy nem mindig képes megeérteni bizonyos rutinvaltozasok
okait, eltéré elvarasai lehetnek egy adott eseménnyel
kapcsolatban, mint a gondozonak, és/vagy igazsagtalannak
érezheti a helyzetet. A vizualis segédeszk6z0k alkalmazasa, a
PWS-sel él6 személy kommunikacios képességeinek megértése,
valamint a valtozasok vagy varatlan helyzetek kezelésére
korabban bevalt stratégiak hasznalata csokkentheti és
kontrollalhatja az indulati kitoréseket.

A reflexios szakaszban kozosen, a PWS-sel él6 személlyel és a
tamogatokkal meg kell hatarozni egy tervet arra vonatkozoéan,
miként kell beavatkozni, ha a PWS-sel él6 személy vagy a
gondozok olyan korulményeket észlelnek, amelyekrél ismert, hogy
indulati kitorést valthatnak ki, vagy ha a személy viselkedése arra
utal, hogy ilyen kitorés van kialakuloban.
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Ezt a megkdzelitést Janice Forster
altal  kidolgozott ,PWS Intervenciés
Piramis” szemlélteti (lasd a 18. abrat). Egy
részletes példat Kasey Bedard és Annette
Griffith készitett, amelyet a 19. abra foglal
0ssze.

A ,PWS Intervenciés Piramis” azt
szemlélteti, hogy a PWS kognitiv és
viselkedéses  fenotipusanak  kezelése
akkor a leghatékonyabb, ha kornyezeti
tamogatasok szilard alapjaira épul. Ezek
magukban foglaljak az elére Utemezett
étkezési tervet biztonsagos étkezési
kornyezettel es korlatozott etel-
hozzaféréssel, a napi tevékenységek
tervezett  strukturajat, a rendszeres
testmozgast, az érzékszervi tapasztalatok
biztositasat, a gondozdk részérél alacsony
érzelmi feszlltségl légkort, valamint a

vilagosan meghatarozott  viselkedési
elvarasokat (PWS Best Practice
Guidelines, 2010, www.ipwso.org/pws-

information/information-for-professional-
caregivers/best-practice-guidelines-for-
residential-care/#PDF).

Ha érzelmi vagy viselkedési tunetek
jelentkeznek, megkuzdési stratégiak
tanitasa segithet azok kezelésében. Ha a
tinetek a megkuzdési képességek
fejlesztése ellenére is fennmaradnak,
tovabbi motivaciés vagy viselkedéses
tervek alkalmazasa valhat szikségessé.

A gyogyszeres kezelés az
intervenciés piramis csucsan helyezkedik
el, és altalanos egyetértés van abban,
hogy a pszichiatriai gyogyszerek szerepe
korlatozott az indulati kitorések
kezelésében. Alkalmazasuk kizardlag mas,
pszicholoégiai szemléletli intervenciokkal
kombinalva indokolt.

Kivételt képez, ha pszichotikus zavar
kialakulasara utald jelek mutatkoznak,
példaul a viselkedés hirtelen, szokatlan
megvaltozasa, a koros mentalis allapot
fennmaradasa, valamint a koros
gondolatok és élmények megjelenése
(lasd lent).

A PWS INTERVENCIOS PIRAMIS

kezelés

Viselkedési
tervek

/ Motivacios eszkozok \

/ Megkiizdési stratégiak \

£

Kornyezeti intervencio

\

A PWS intervencios piramis. Janice Forster engedélyével.
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A PROBLEMAS VISELKEDESEK MEGELOZESE
ES AZ ALKALMAZKODOKESZSEGEK TANITASA

Tlzziink ki realis
elvarasokat. Tartsunk
fenn gazdagitoé Amennyiben lehetséges,
kérnyezetet fizikai, Motivacié kezeljiik az alapul
szocialis és érzelmi ] ofivacio | szolgalo mentalis és testi
tamogatasokkal. probléemakat.
IVezessiink be kbrnyezeti l
valtoztatasokat a PWS-el
€16 személyek
tdmogatéaséra és a — Kivalto ingerek
viselkedési problémak
megel6zéseére. Kerliljik a v
kivalto helyzeteket. o
[}
E Tanitsunk adaptiv
Biztositsunk vizualis és = készségeket, hogy
irésos segédeszkbzoket | @ megsziinjén a problémas
az adaptiv készségek S viselkedés
fejlesztéséhez. 2 szlikségessége.
G
X
Biztositsunk biztonsagos Leaven terv a biztonsa
komyezetet, s a leheto fen%}/tartéséra roblémags
legnagyobb mértékben Problémas ] . pr
minimalizaljuk a — viselkedések — viselkedés esetén.
figyelemfelkelté ingereket.
HA problémas
Alakitsuk gy a ! viselkedések
kérnyezetet, hogy a megjelenése el6tt legyen
problemas viselkedesek egyertelmdi terv a
kbvetkezményei keveésbé, .. . kbvetkezményeket
a megfelel6 viselkedések [ | Kovetkezmenyek  |— szabalyozo g
kbvetkezményei pedig beavatkozasokra.
inkdbb megerdsité Biztositsuk, hogy a terv
hatasuak legyenek. megvalositasa
kbvetkezetesen és
igazsagosan térténjen.

Az intervencio kulonbdzé formait szemléltetd diagram. Forras: Kasey Bedard és Annette Giriffith.

5.8.5 A gydgyszeres kezelést és a nervus vagus stimulacidjat is vizsgaltak a PWS-sel él6
személyeknél el6fordulé indulati kitorések lehetséges kezelési médjaiként. Amint azt
korabban is ismertettuk, a pszichiatriai gydgyszerek hatékonysagat alatamaszto
bizonyitékok ezen a tertleten korlatozottak (Rice és mtsai., 2018).

Az utébbi id6ben néhany kedvezd eredményrél szamoltak be, azonban eddig csupan egy
kontrollalt vizsgalat készult. Egy esettanulmany 14, 16 és 51 év kodzotti PWS-sel élé
személy adatait elemezte, akiknél jelent6s indulati kitorések fordultak eld. Kozalik 13
esetében csokkent mind a viselkedés gyakorisaga, mind annak sulyossaga alacsony
dozisu szelektiv szerotoninvisszavétel-gatlé (SSRI), szertralin-kezelést kovetéen (Deest
és mtsai., 2021).
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Tovabbi két retrospektiv esettanulmany —
az egyik az aripiprazol (Deest és mtsai.,
2022), a masik a riszperidon (Durst és
mtsai., 2000) alkalmazasaval — szintén
bizonyos mértéki javulast mutatott. Az
aripiprazol esetében ugyanakkor tulzott
nappali almossagot eszleltek
mellékhatasként. Mivel azonban ezek a
vizsgalatok nem voltak placebo-
kontrollaltak, a placebohatas lehet6sége
nem zarhato Ki..

Az SSRI-k alkalmazasaval
kapcsolatban a fenti vizsgalat szerzéi azt

feltételezték, hogy az  eredmények
alatamaszthatjak a szerotonerg rendszer
szerepét az impulzuskontroll

szabalyozasaban. Ugyanakkor aggodalom
merul fel az SSRI-k alkalmazasaval
kapcsolatban ebben a populacidéban, mivel
fennall a viselkedéses aktivacié vagy a
hipomanias epizédok kivaltasanak
kockazata. Ezért az atlagosnal
alacsonyabb kezd6 dozis és a lassu,
fokozatos adagemelés javasolt.

A guanfacin (GXR), egy centralisan
haté alfa2A-adrenerg receptor-agonista,
amelyet figyelemhianyos hiperaktivitas-
zavar (ADHD) kezelésére alkalmaznak,
szintén vizsgalat targyat képezte a PWS-
sel él6 személyek indulati kitoréseinek
kezelésében egy randomizalt, fix—
rugalmas dozisu, placebo-kontrollalt
klinikai vizsgalatban. A vizsgalt tlnetek

k6zé tartozott az  agresszio, az
ingerlékenység, a
figyelmetlenség/hiperaktivitas és a

bdrpiszkalas.

A GXR-kezelésrél beszamolt eredmények
altalanos javulast mutattak a tunetekben,
kulonésen a  viselkedéses  zavarok
esetében PWS-sel él6 személyeknél. A
kezelés els6sorban az agresszid és a
hiperaktivitas csokkenésével jart ebben a
populacioban. Emellett kedvez6 hatast
figyeltek meg a boérpiszkalo viselkedés
tekintetében is.
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A leggyakoribb mellékhatas a
faradékonysag volt, ugyanakkor a nappali
aluszékonysag mértéke nem haladta meg
a placebdéét. Sulyos mellékhatast nem
észleltek. A GXR-kezelés nem okozott
valtozast a testsulyban, a pulzusszamban,
a vérnyomasban vagy a szivritmusban a
placebohoz képest.

A Klinikai
utalnak,

vizsgalat eredményei arra
hogy a GXR hatékony és

viszonylag biztonsagos kezelési
lehetéséget jelenthet a PWS-sel él6
személyeknél el6fordulo

viselkedésproblémak esetében (Singh és
mtsai., megjelenés alatt).

Két kis létszamu, nyilt vizsgalat
foglalkozott a nervus vagus
stimulaciéjanak alkalmazasaval: az egyik
belltetett, a masik transzkutan (b&ron
keresztuli) stimulatorokat hasznalt. Mindkét
vizsgalatban az epilepszia kezelésére

jovahagyott  protokollok alapjan tobb
hoénapos stimulaciét kovetdéen jelentbs
viselkedésbeli javulast figyeltek meg

(Manning és mtsai., 2016, 2019).

Az els6, harom PWS-sel él6 személy
bevonasaval végzett vizsgalat célja a
vagus stimulacié hiperfagiara gyakorolt
hatasanak értékelése volt. Noha a
hiperfagiara nem mutatkozott hatas, két
résztvev6 és csaladja  szamottevd
viselkedésbeli javulasrol szamolt be, ami

egy masodik vizsgalat elinditasahoz
vezetett.

Jelenleg egy nagyszabasu, tobb
kozpontban zajlé vizsgalat folyik az
Egyesiilt  Allamokban. A  korabban
ismertetett, a hiperfagia kezelésére
iranyul6 DCCR-vizsgalatban arrél is

beszamoltak, hogy az agressziv viselkedés
szintén csokkent (Strong és mtsai., 2024).

Ahogy a hiperfagia uj kezelési lehet6ségeit
tovabb  vizsgaljak, varhatéan egyre
vilagosabban lathatéva valik, hogy a
hiperfagia hatékony kezelése javithatja-e
az indulati kitoréseket is.

155



A szakértdi csoport egyetértett
abban, hogy mas mentalis zavar
(példaul hangulatzavar vagy
pszichotikus betegség) hianyaban a
pszichiatriai gyogyszerek
onmagukban korlatozott terapias
ertékkel birnak. Alkalmazasuk csak
akkor indokolt, ha az a viselkedés
atfogé megértésén alapul, és
pszicholdgiai intervencidkat,
valamint kornyezeti modositasokat
kovet. Az intervencio
hatékonysaganak értékeléséhez
elengedhetetlen a viselkedések
gyakorisagara és sulyossagara
vonatkozo alapadatok gydjtése.

OA specifikus gyogyszerek és a
vagus stimulacié alkalmazasarol
sz0l6 korai megfigyelések arra
utalnak, hogy ezek kedvez6
hatassal lehetnek. A feltételezés
szerint ezek javithatjak az
érzelemszabalyozast, ezaltal
segithetik a PWS-sel él6
szemelyeket viselkedésuk
hatékonyabb szabalyozasaban. A
DCCR-vizsgalat megfigyelései
tovabba arra utalnak, hogy a
hiperfagia kezelése esetén az olyan
viselkedések, mint az indulati
kitorések, szintén javulhatnak.

%3 5. Rész: Specifikus alkalmazasok

Onsérté magatartasformak:
Megel6zés és intervencio

A testre iranyuld6  Onseértd
viselkedések — példaul a bér vagy a vegbél
terlletének piszkaldasa —  kulondsen

nehezen kezelhetdk, mivel nehéz
megakadalyozni a sebekhez valo
hozzaférést.

Amint azt a 4. részben is targyaltuk,
altalanosan elfogadott kovetkeztetés, hogy
a PWS fennallasa fokozott hajlammal jar
az ilyen jellegi o0Onsért6 viselkedésre.
Ennek pontos okai nem ismertek, de egyik
lehetséges tényez6 a megemelkedett
fajdalomkiszob, ami csdkkenti a negativ
visszajelzést. Reészletes megfigyeléses
vizsgalatok azonban azt is kimutattak,
hogy a kornyezeti tényez6k meghatarozé
szerepet jatszanak a viselkedés
alakulasaban (Hall és mtsai., 2014).

A boérpiszkalas sokkal gyakrabban fordul
el olyan helyzetekben, amikor a PWS-sel
el6 személy egyedul van, vagy masokkal
tartozkodik ugyan, de figyelmen Kkivil
hagyjak.

Az indulati kitorésekhez hasonléan az
intervenciok célja az onsértd viselkedés
megelézése, illetve kezelése annak
megjelenésekor. Az intervenciok
k6zéppontjaban azoknak a tényezdknek a
megeértése all, amelyek kivaltjak,
fenntartjak vagy megel6zik az oOnsértd
viselkedést.

A megel6zés része lehet a bér
komfortérzetének fenntartasa és az
irritaci6  minimalizaldasa. Ez magaban
foglalhatja a rovarcsipések megel6zését, a
bér hidratalasat, az aknék kezelését,
valamint annak biztositasat, hogy a
meglévd sebek fedettek legyenek, és az
orvosi ajanlasoknak megfeleléen kezeljék
Oket.



Mivel a hegek gyakran valhatnak
irritacioforrassa és  Ujabb  piszkalasi
helyekké, fontos siri allagu kenbcsok
alkalmazasa a hegek nedvesen tartasara.
Hasonlé  ken6csok  hasznalhatok a
koromagyak és kutikuldk apolasara is, ha
ezek gyakori irritaciot okoznak.

Amennyiben az ajkak az onsértés gyakori
helyei, a sétartalmu bérradirok vagy egyéb
hamlasztdk, valamint az ajakmaszkok
(amelyek gyakran hatékonyabbak, mint az
ajakbalzsamok) segithetnek a nedvesség

megdbrzésében és az irritacio
csokkentésében.
A kdérmok roviden tartasa szintén

meérseékelheti a borpiszkalas lehetbségeét.

Egyes PWS-sel él6 személyek
ellendllhatnak a sebek fedésének és
kezelésének. llyen esetekben meger6sitd
stratégiak alkalmazhaték a sebfedés
Oosztonzéseére, illetve a ,szaraz sebek”
(azaz az uj piszkalasra utalé jeleket nem
mutaté sebek) jutalmazasara, ha a
szokasos sebkezelés oOnmagaban nem
elegendé.

Altalanossagban azonban keriini kel
annak megerdsitését, ha a személy nem
piszkalja a bérét. A viselkedésre valo
gyakori  figyelmeztetés kontraproduktiv
lehet, mivel fokozhatja a piszkalast, ha az
érintett felismeri, hogy ez a gondozdk
szamara frusztraciot jelent.

A megel6z6 megkdzelitésnek — a fent
ismertetett bérapolasi szempontok mellett
— ki kell terjednie azokra a kornyezeti
tényezoOkre is, amelyek kozott az onseértd
viselkedés eléfordul.

Ha a bizonyitékok azt mutatjak, hogy a nap

bizonyos id6szakai — amikor kevés
tevékenység zajlik - kulonosen
problémasak, akkor érdemes olyan

elfoglaltsagokat beiktatni, amelyek lekotik
a figyelmet, es fizikailag
O0sszeegyeztethetetlenek a
borpiszkalassal.
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llyen tevékenységek lehetnek példaul a
kézzel végzett elfoglaltsagok, mint a
szamitdégépes jatékok, a kotés vagy egyes
hobbik, példaul a makettezés, amelyek
alkalmazasarol korabban is beszamoltak.

Az indulati kitorésekhez hasonldan

az oOnsért6 viselkedés kezeléseével
kapcsolatban is ellentmondasos
eredmények szulettek a nyilt vizsgalatok,
esettanulmanyok es retrospektiv
elemzések alapjan, amelyek egyes
gyogyszeres kezelések lehetséges

hatasait vizsgaltak.

Kulonb6z6 gydgyszercsoportokat probaltak
ki, koztuk gorcsoldo szereket — elsésorban
topiramatot (Shapira és mtsai., 2002) —, a
nutraceutikumként ismert N-acetilciszteint
(Wieting és mtsai.,, 2021), SSRI-tipusu
antidepresszansokat (Bloch és mtsai.,
2001, nem PWS-populacidban), valamint
guanfacint (Singh és mtsai., 2019); ezek
hatasai valtozéak voltak (ladsd Whittington
és Holland, 2020 6sszefoglalojat).

Az altalanos szakmai allaspont hasonlé

ahhoz, amelyet az indulati kitorések
esetében is megfogalmaztak: a
gyoégyszeres kezelésnek korlatozott
szerepe lehet, és kizar6lag mas
beavatkozasok — példaul kornyezeti és
pszicholoégiai  intervenciok —  mellett

alkalmazhaté (lasd a PWS Intervencios
Piramist, 18. abra).

Az obszessziv tinetek és az onseértd

viselkedés kozotti kapcsolat  nem
egyértelmid. Az Onsértd  viselkedés
sulyosbodhat depresszio fennallasa
esetén, és ha a depresszié tartos,
koraltekintben, alacsony dozisban
alkalmazott  antidepresszans  kezelés

javasolt lehet.

157



A bérpiszkalas formajaban jelentkez6 onsért6 viselkedés gyakori a
PWS-sel él6 személyek korében, ezért az ilyen viselkedések
gyakorisagat és sulyossagat csokkenté beavatkozasoknak a
viselkedés megértésén, valamint a hajlamosito, kivaltod és fenntarto
tényezOk, illetve a viselkedés el6fordulasi feltételeinek
azonositasan kell alapulniuk.

Ha bdérpiszkalas jelen van, a megkozelitésnek a megel6zésre és az
onsértd viselkedés valdszinliségének csokkentésére kell

iranyulnia, megfeleld bérapolassal, célzott intervenciokkal és a
tamogato kornyezet modositasaval.

Kulonb6zé gydgyszercsoportokat vizsgaltak, féként nyilt
vizsgalatokban, vegyes eredményekkel. A komorbid pszichiatriai
allapotok, példaul a depresszié gondos kezelése mas intervencios
stratégiakkal kombinalva indokolt lehet.

Amennyiben az onsértd viselkedés sulyos, és ellenall a kornyezeti
valtoztatasoknak és pszichologiai beavatkozasoknak,
megfontolhat6é a gyogyszeres proba, példaul N-acetilcisztein
alkalmazasa. A gyodgyszeres és egyéb beavatkozasok varhato
elényeit, kockazatait és korlatait minden esetben szisztematikusan
ertéekelni kell, és ha nem tapasztalhaté kedvezd hatas, a kezelési
megkozelitést felul kell vizsgalni.
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A mentalis allapot zavarainak
kezelési megkozelitései: Affektus,
szorongas és sulyos mentalis
betegségek

Az ebben a fejezetben ismertetett
allapotokat  els6sorban az  affektus
(hangulat), az érzelmek és az érzések
olyan mértékli zavara jellemzi, amely
kilénb6z6 fokban befolyasolja a PWS-sel
elé személy jollétét és mikodbképessegét.

Ide tartozhat a kifejezett szorongas, a
hangulatzavarok — beleértve a depressziot
és a fokozott hangulati allapotot, amelyet
hipomanianak, sulyosabb formaban
manianak nevezunk —, valamint az
atipusos pszichotikus zavarok. Ez utébbiak
megnyilvanulhatnak a személy
megjelenésében, viselkedésében vagy
masokkal folytatott kommunikaciojaban
bekovetkezd valtozasban, amelyhez
jellegzetes pszichés tlnetek tarsulhatnak.

Ezek a mentalis allapotot érinté zavarok
eltérnek az ugynevezett ,problémas
viselkedésektol”, és kezelési
megkozelitésuk is kulonbozik.

A kovetkezd teruletek kezelését targyaljuk:
. Szorongas (szorongasos feszultseg)
. Affektiv (hangulati) zavarok
« Atipusos pszichotikus zavar

Amint azt a 4. részben is kifejtettlk,
tovabbra sem egyértelm(, hogy amit a
PWS-sel él6 személyek esetében gyakran
szorongasként irnak le, megfeleltetheté-e a
tipikusan fejl6dé populaciéban
diagnosztizalt szorongasos zavaroknak. A
tipikusan fejl6dé személyekre hasznalt

.Szorongas” kifejezéstol valo
megkulonboztetés érdekében ebben a
dokumentumban a ,SZ0rongasos

feszlltség” megnevezést alkalmazzuk.
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Az ilyen jellegl szorongasos feszultség
gyakran konkrét helyzetekben, illetve a
valtozas vagy a bizonytalansag pillanataiban
jelentkezik. Ez eltér a generalizalt
szorongasos  zavartol, amely minden
élethelyzetben jelen lehet, és kulonbozik attdl
a szorongastol is, amely meghatarozott
helyzethez vagy targyhoz kapcsolddik, mint
példaul a fobiak esetében.

A szorongasos feszultség fontos szerepet
jatszhat az indulati kitorések kialakulasaban,
ezért kezelése részben atfedést mutathat
azokkal a stratégiakkal, amelyek célja ezek
megel6zése és hatékony kezelése.

A PWS-sel él6 személyeknél jelentkezé
szorongasos feszultség megelbzése és
kezelése az egyeéni sajatossagok

megértésén kell, hogy alapuljon, de az alabbi
néegy tényezd kulondésen meghatarozé lehet:
. Biztositani kell az étkezés biztonsagat
garantalo, elére egyeztetett szabalyok
meglétét, igy megszuntetve a
bizonytalansagot az étkezések idépontjat
es az étel elérhetbségét illetéen.

« A napi rutin és a napirend
strukturalasa vizualis segédeszkozok —
példaul idébeosztas, érak és naptarak —
segitségével, amelyek elbsegitik az
id6beli tajékozodast és a tevékenységek
elére lathatosagat, csokkentve ezzel a
varatlan eseményekbdl fakado
feszlltséget.

. Pszicholégiai szemléletli stratégiak
alkalmazasa, amelyek tamogatjak a
PWS-sel él6 személyt és gondozoit a
szorongas kezelésében — akar elbre
lathato, akar varatlan valtozas valtja ki
azt. lde tartozhatnak a promptkartyak
vagy el6re egyeztetett tervek.

« Amennyiben a szorongasos feszlltség
atfogébb  és  ellenallébbb a fenti
beavatkozasokkal szemben,
megfontolhaté a gydgyszeres kezelés
alkalmazasa (lasd a gyogyszeres
kezelésekrdl szolo fejezetet).
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A PWS-sel él6 személy esetében
az affektiv zavarok vagy sulyos mentalis
betegségek — példaul pszichotikus zavar —
kezelése a betegség felismerésével és a
pontos diagnozis felallitasaval kezd6dik.

Amint azt a 4. részben ismertettlk, ezek a
korképek a mentalis allapot
megvaltozasaval jarnak, amely magaban
foglalhatia a hangulati eltéréseket, a
zavartsagot, a gondolkodasi nehézségeket
(gondolkodaszavar), valamint a koros
mentalis meggy6zddések és élmények —
példaul téveszmék és hallucinaciok -
megjelenését (lasd Soni és mtsai., 2007,
2008; Aman és mtsai., 2024).

A PWS-el él6 személyek klinikai képe

gyakran depressziv vagy hipomanias
hangulati ingadozasokkal jellemezhet6.
Ezek a pszichés jelenségek

intenzitasukban valtozhatnak, de tartésan

fennmaradnak. Eltérnek a PWS-re
jellemzd, rendszerint rovid lefolyasu
indulati  kitorésektél, és egy tarsuld

mentalis zavar megjelenését jelzik.

A tartos és/vagy visszatérd kéros hangulati
allapotok gydégyszeres kezelése az egyéni
korilményektél flgg. Amennyiben a
kérel6zmény visszatéré depressziv,
hipomanias vagy kevert  hangulati
epizodokat, illetve bipolaris zavart jelez, a
megfelel6 beavatkozas megvalasztasa
szintén az egyéni sajatossagoktol fugg.

A  kezelés altalanos
kovetkezdbk:

. Ertékelés: Meg kell erdsiteni, hogy
fennall-e affektiv zavar, és fel kell
mérni annak jellemzéit, tartéssagat,
valamint azt, hogy milyen mértékben
befolyasolja a személy
mikodéképességét és életminbségét.

alapelvei a
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. Kivalté tényez6k azonositasa és

kezelése: Meg kell vizsgalni,
kimutathato-e olyan konkrét ok, amely
magyarazhatja a hangulati allapot
romlasat — példaul a tamogatasi
gyakorlat megvaltozasa, egy kozeli
személy elvesztése, elhanyagolas
vagy bantalmazas. Amennyiben ilyen
kivaltd vagy hozzgjarul6 tényezdk
azonosithatok, ezeket kezelni kell. Ez
magaban foglalhatja a korabban bevalt

tamogatasi stratégiak — példaul az
etkezési biztonsag - ujboli
bevezetését, valamint pszicholdgiai
beavatkozasokat, példaul

gyaszfeldolgozast.

Tamogatas és kockazat: Felmérendd
a szukséges tamogatas meértéke és
tipusa, kulonésen az ongyilkossag, az
onsértés vagy mas potencialisan
veszeélyes viselkedés — példaul ismételt
elszokés, a segitség elutasitasa vagy
onelhanyagolas - kockazata.
Amennyiben ezek a kockazatok a
csaladi  kornyezetben vagy mas
tamogatasi formak mellett nem
csokkenthetok, meg kell fontolni a révid
tava, fokozott tamogatas biztositasat
ezen kockazatok kezelése érdekében.

Gyogyszeres kezelés tartés tiinetek
esetén: Ha az affektiv  zavar
diagnosztikus jellemzéi tartésan
fennallnak, és sulyossaguk mar a
személy mikodésére és/vagy
életminéségére is hatassal van,
meérlegelni  kell a  diagndzisnak
megfeleld gyogyszeres kezelést. Az
antidepresszansok alkalmazasa
fokozott korlltekintést igényel,
kuldondsen, ha a  korel6zmény
hipomanias vagy manias epizdédokat is

tartalmaz. A szelektiv
szerotoninvisszavétel-gatlok  (SSRI-k)
hasznalata hangulati ingadozast
valthat ki, a depresszios allapotbol
hipomanias hangulatba valo
atmenettel, vagy altalanos

viselkedésromlast okozhat.
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.« A hangulatzavarok kezelése:
Amennyiben  hipomanias  allapot,
bipolaris zavar vagy affektiv pszichozis
kialakulasara utald jelek allnak fenn, az
antipszichotikus és/vagy
hangulatstabilizal gyogyszerek
jelentik a kezelés els6édleges formajat.

Az affektiv tinetek — amint azt a
fentiekben ismertettik — tarsulhatnak kéros
mentalis meggy6z6dések, élmények vagy
mas, pszichotikus zavar lehetéségére utalo
tUnetek kialakulasaval.

A pszichotikus betegség kialakulasa
hirtelen lehet, és jelentés hatast
gyakorolhat nemcsak a PWS-sel éI6
személyre, hanem a tamogaté
személyekre is.

Ez kulonosen az els6 epizdd esetében
jellemzb, amikor rendszerint nagyon
korlatozott a megértés arra vonatkozoan,
mi torténik, és hogyan kell a helyzetet
kezelni.

Amikor a PWS-sel él6 személy
mentalis allapota €s viselkedése
jelentésen és tartésan  megvaltozik,
alapvet6 fontossagu, hogy a tédmogato
személyek azonnal segitséget kérjenek
olyan egészségugyi szakemberektél, akik
megfelel6 szaktudassal rendelkeznek. Ez
kezdetben a  surgbsségi  osztalyon
torténhet, és szukség esetén slrgds
pszichiatriai beutalashoz vezethet (lasd a
szolgaltatasokrol szolo fejezetet).

A legfontosabb feladat annak miel6bbi
meghatarozasa, hogy mi magyarazza a
viselkedésben és a mentalis allapotban
bekovetkezett jelentés valtozast, valamint
a legmegfelelébb beavatkozas miel6bbi
megkezdése.

Ha pszichotikus zavar kerul azonositasra,
a kezelés altalanos alapelvei a kovetkezdk:

% 5. Rész: Specifikus alkalmazasok

. K6zos megértés kialakitasa: A PWS-

sel él6 személlyel, csaladjaval és/vagy
szakmai tamogatdéival egyuttm(kodve
biztositani kell, hogy kozds, egységes
megértés alakuljon ki a fennallé
problémaral.

A diagndézis megerdsitése: A
vizsgalat soran meg kell erésiteni, hogy
a tapasztalt valtozasok pszichotikus
zavar kialakulasara utalnak-e, kizarva
azokat a testi betegségeket — példaul a
deliriumot — vagy mas allapotokat,
amelyek hasonl6 tuneteket
okozhatnak. A pszichoézis diagnodzisa
nem pusztan a testi okok kizarasaval
torténik, hanem a koérel6zmény és a
mentalis  allapotvizsgalat  alapjan,
amelyek egyértelmiien igazoljak a
betegség fennallasat.

A kockazat és a tamogatasi igény
felmérése: Ertékelni kell, hogy a PWS-
sel él6 személy jelent-e veszélyt
onmagara vagy masokra, €s

gondoskodni  kell a  szukséges
tamogatas biztositasaral. A
pszichiatriai  allapot  sulyossagatdl,

valamint a csalad és/vagy a szakmai
tamogatdé személyzet kapacitasatol
fuggéen tovabbi otthoni tamogatasra
vagy korhazi felvételre lehet szukség.

Megfelelé6 gyogyszeres kezelés: A
pszichotikus zavar kezelése megfelel
antipszichotikus gyogyszerrel
kezd6djon, és amennyiben a Kklinikai

allapot indokolja, megfontolhato
antidepresszans és/vagy
hangulatstabilizalé gyogyszer

korultekinté alkalmazasa. A kezelést
alacsony dézissal kell kezdeni, és csak
indokolt esetben, fokozatosan szabad
emelni az adagot, rendszeres orvosi
ellenérzés mellett.
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. Alacsonyan kezdeni, lassan emelni:
A PWS-sel él§ személyek pszichiatriai
gyogyszerelésében az altalanos elv az,
hogy a kezelést alacsony doézissal kell
megkezdeni, és az adagot csak
indokolt esetben, fokozatosan szabad
emelni. Fontos figyelembe venni, hogy
az alacsony izomtomeggel rendelkezd
személyek gyakran kisebb dozist
igényelnek, mint az azonos koru,
tipikusan fejl6dé tarsaik. A
mellékhatasok elkerllése kulondsen
lényeges, mivel ezek az egyébként
hatékony gyogyszer elutasitasahoz
vezethetnek.

A biztonsagos étkezési kornyezet
fenntartasa: Fontos, hogy a
biztonsagos étkezési kdrnyezetet és az
étkezésre vonatkozo
kontrollmechanizmusokat valtozatlanul
fenn kell tartani. Noha nem minden
pszichiatriai gyogyszer okoz
étvagynovekedést és sulygyarapodast
PWS-ben — még ha a tipikusan fejl6dé

populaciéban ez gyakori is —, a
biztonsagos étkezési kornyezet
fenntartdsa  biztositia, hogy az

esetleges, gyogyszerrel 06sszefliggd
sulygyarapodas kezelheté maradjon.

A kockazat kezelése és az egészségi
allapot monitorozasa: Megfeleld
gondozasi tervet kell kidolgozni a feltart
kockazatok — példaul az onsértés, az
ongyilkossag vagy masok
veszeélyeztetése - kezelésére.
Rendszeresen ellenérizni kell a fizikai
allapotot, beleértve a folyadék- és
tapanyagbevitelt, valamint szukség
esetén biztositani kell a biztonsagos
étkezési kornyezet fenntartasat.
Amennyiben lehetséges, nyugodt,
strukturalt és kevéssé megterheld
kornyezetet kell biztositani, amely
rugalmasan alkalmazkodhat a személy
mentalis allapotanak javulasahoz.

% 5. Rész: Specifikus alkalmazasok

« Hosszu tavu

utankovetés:
Rendszeresen  értékelni kell a
gyogyszeres kezelés folytatasanak
szUkségessegeét, valamint az
esetlegesen fennmarad6é tamogatasi
igényeket. Kevés adat all
rendelkezésre arr6l, hogy a PWS-sel
elé személyek mennyi ideig
maradjanak pszichiatriai gyoégyszeres
kezelésben a felépulést kovetden (lasd
Larson és mitsai., 2014). Javasolt a
pszichdzis  kezelésére  vonatkozo
nemzeti vagy nemzetkozi iranyelvek
kOvetése, valamint a rendszeres
kontrollvizsgalatok fenntartasa,
kulonosen, ha a gyogyszer elhagyasa
felmerdl.

Ko6zosségi tamogatas fenntartasa: A
felépulést kovetéen hosszabb tavu
tamogatasi tervet kell kialakitani a
csaladi  kornyezetben vagy mas
kozosségi ellatasi formaban annak
érdekében, hogy a betegség
lefolyasara és kezelésére vonatkozo

tudas megmaradjon, a személy
mentalis allapotat folyamatosan
nyomon kovessék, és gyanitott

visszaesés esetén idében megfeleld
tanacs és beavatkozas torténjen.
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A PWS-sel é16 gyermekek és
felnéttek mentalis
egészségugyi
sziukségleteinek kielégitése

Az optimalis mentalis
egészségiigyi szolgaltatasok jellemzéi

Az életminbéséget és a jollétet
befolyasol6, tagabb  dsszefliggéseket
erint6 kérdések kezelésére az 5. rész
korabbi fejezeteiben mar megfogalmaztunk
ajanlasokat, a szakirodalom, valamint az
egészségugyi szolgaltatasokban dolgozo
szakemberek, gondozok és  szul6k
tapasztalatai alapjan.

Ezek az ajanlasok és célkitlzések
altalaban a neurodevelopmentalis
zavarokkal él6 személyek szukségleteinek
kielegitésére is  vonatkoznak, nem
kizardlag a PWS-sel él6kre. Mindazonaltal
a megfeleld ellatas  biztositasahoz

elengedhetetlen a szindrobma alapos
megértése annak érdekében, hogy a
korabban, a 14. abran bemutatott

alapelvek maradéktalanul

ervényesulhessenek.

Tisztaban vagyunk azzal, hogy e
javaslatok megvalositasa minden
orszagban  hosszu tavu, fokozatos
folyamat, és az egyes orszagok eltérd
meértékl elérehaladast érhetnek el.

Bar a korabban ismertetett, egyénre és
csaladra iranyuldé pszichologiai és klinikai
intervenciok jelentés el6nyodket kinalnak,
az ilyen megel6zd vagy enyhitd stratégiak
— amelyek a problémas viselkedésekre és
a mentalis egészség romlasara
gyakorolnak hatast — dnmagukban ritkan
elegendbéek az elfogadhaté életminéség
biztositasahoz.

A lentiekben felsorolt kulcsfontossagu
terlletek kiemelt kezelése el6segitheti,
hogy az orszagok befogadobb és
tamogatdébb koérnyezetet alakitsanak ki a
PWS-sel élo, valamint mas
neurodevelopmentalis  zavarokkal él6
személyek szamara.

A PWS-sel él6 gyermekek és
felnéttek mentalis és fizikai egészsége,
valamint a csaladok szamara nyujtott
szocialis ellatas és tamogatas minfsége
szorosan 6sszefligg.

A PWS-sel él6 személyek viselkedéses és
mentalis egészségugyi szukségleteinek
kielégitése valdszinlleg olyan szakértelmet
igényel, amely meghaladja az altalanos
mentalis egészséglgyi  szolgaltatasok
kereteit.

A jollét fenntartasa és szamos intervencio
hatékonysaga ugyanakkor nagymeértékben
figg a megfeleld nemzeti szakpolitikai
irAnyelvek  meglététdl, valamint a
szUkséges szolgaltatasok biztositasatdl,

ideértve tobbek kozo6tt az alabbiakat:
. Tarsadalompolitika és jogszabalyok:
A tarsadalmi befogadas elémozditasa,

valamint az oktatashoz, a
foglalkoztatashoz és mas
lehet6ségekhez  vald hozzaférés
biztositdsa a szukséges tamogatas
mellett.

. Felkésziilt szocialis ellatérendszer:
Annak biztositdsa, hogy a csaladok,
gondozok és szakemberek megfeleld
képzésben részesiljenek a PWS-sel
el6 személyek hatékony tamogatasa

érdekében. (Tovabbi Utmutatas
szakmai gondozok szamara here- itt
érhetd el.)

5. Rész: A PWS-el él6 gyermekek és feln6ttek mentalis egészségugyi

szUkségleteinek kielégitése
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. Elérheto és specializalt
egészségiigyi szolgaltatasok: A
PWS gyanuja esetén medfizethet és
pontos korai diagnozis biztositasa,
valamint szakszer(, multidiszciplinaris
ellatas és kezelés nyujtasa a személy
telies élettartama alatt, a fizikai és
mentalis egészségugyi szukségletek
figyelembevételével.

. Tehermentesité és lakhatasi
tamogatas: A PWS sajatossagaihoz
igazodd gondozasi formak biztositasa,
amelyek 6sszhangban allnak a csalad
igényeivel és kulturalis elvarasaival,
lehetéve téve, hogy a csaladtagok mas
feladataikra és sajat érzelmi
szukségleteikre is figyelmet
fordithassanak.

. Atmeneti és krizistamogatas: Olyan
rendszerek kialakitasa, amelyek
megkonnyitik az életat soran
bekovetkez6 atmeneteket, és iddében
biztositanak beavatkozast
krizishelyzetekben.

. Erés civil szektor: Olyan szervezetek
— példaul nemzeti PWS-egyesiletek

vagy mas fogyatékossagugyi
eérdekvédelmi csoportok — jelenléte,
amelyek az  érintettek  jogainak

védelméért, a sziukséges informaciok
elérhetévé tételéért, valamint a PWS-
sel él6 személyek és csaladjaik
tamogatasaért dolgoznak.

A PWS-sel él6 gyermekek és
felnéttek egészségligyi szukségleteinek
mértéke és jellege a fejlédés soran, illetve
az élet kllonb6zd szakaszaiban valtozik.

Az élet soran az  egészségugyi
szUkségletek gyakran tobbszorosek és
Osszetettek, és nem minden esetben
kezelhetd6k, ugyanakkor megfelel

ismeretekkel és
menedzselhetok.

tamogatassal  jol

A csecsembk és gyermekek ellatasat
altalaban gyermekendokrinologus vezeti,

dietetikus és mas egeészsegugyi
szakemberek bevonasaval szukség
szerint.

A PWS-sel ¢él6 gyermekek csaladjai

azonban gyakran beszamolnak arrdl, hogy
nehézséget jelent a problémas
viselkedések és a mentalis egészségugyi
problémak kezelésére vonatkozd szakmai
utmutatas és ellatas elérése — kulonosen
felnéttkorban. A PWS-sel él6 személyek
haziorvosi nyilvantartasban
szerepelhetnek, és altalanos egészségugyi
ellatast kaphatnak, ugyanakkor a specialis

szakellatashoz  valé hozzaférés  sok
esetben nehézségekbe Utkozik.

Amennyiben mikodik nemzeti PWS-
egyesulet, az gyakran fontos

informacioforrasként szolgalhat. Ha nincs
nemzeti szervezet, az IPWSO tdébb
nyelven elérhetd tajékoztatdé anyagokat
biztosit (lasd a leforditott utmutatdkat).
(see translated guides here).

5. Rész: A PWS-el él6 gyermekek és felnéttek mentalis egészségugyi

szukségleteinek kielégitése
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Felismerve, hogy a ritka
betegségekkel él6 személyek csaladjai
szamara komoly kihivast jelent a megfelel6

szakellatdshoz val6  hozzaférés, az
Egészségugyi  Vilagszervezet (WHO)
kezdeményezést inditott a ritka

betegségek kezelésének elGsegitésére. A
WHO javaslata szerint minden orszagnak
rendelkeznie kell egy ritka betegségekre
vonatkoz6 nemzeti tervvel.

Ezen felll azonositani kell a ritka
betegségekhez kapcsolodo egészségugyi
referencia-kdzpontokat, amelyek biztositjak
a szlkséges szakértelmet és informaciot
az egyes, mar azonositott ritka betegségek
tekintetében.

Az olyan szervezetek, mint a Rare
Diseases International (RDI), az Eurordis,
a National Organisation for Rare Diseases
(NORD), az Asia Pacific Alliance of Rare
Diseases Organisations (APARDO), az
Enfermedades Raras en el Caribe vy
América Latina (ERCAL), valamint mas
nemzeti és regionalis civil szervezetek
tamogatjak e kezdeményezések
megvalodsitasat.
https://apps.who.int/gb/ebwha/pdf files/EB
156/B156 CONF2-en.pdf.

A ritka betegségekkel él6 személyek el6tt
allo kihivasok elismeréseként 2025-ben az
Egészségugyi Vilaggyllés hatarozatot
fogadott el, amely az egészséglgyi ellatas

fejlesztését szorgalmazza ezen
betegcsoport szamara.
Ezek a kezdeményezések

els6sorban a diagndzis megszerzésének
és a szindrémara jellemzé kezelésekhez
valo hozzaférésnek a kérdésére
Osszpontositanak, azonban ritkan
foglalkoznak kifejezetten a
neurodevelopmentalis  zavarokkal  él6
személyek viselkedéses és mentalis
egészsegugyi szukségleteivel.

Franciaorszagban példaul jol kiépitett
hal6zatok mikdédnek a PWS-sel él6
szemeélyek szamara. Mas, nagyobb
er6forrasokkal rendelkezé orszagokban
nehany multidiszciplinaris PWS-
szakrendelés is elérhetd, ahol a PWS-sel
elé személyek kulonbozd egészségugyi
szakemberekkel talalkozhatnak, idealis
esetben egyazon napon.

Az ilyen  multidiszciplinaris  klinikak
kilondsen  népszerlek a  csaladok
korében, féként a korai életévekben,
amikor a diagnozis és a PWS-re vonatkozo
informaciok kiemelt jelentéséggel birnak.

Az ilyen tipusu klinikak esetében a
problémas viselkedések és a mentalis
egészség szempontjabdl nehézséget
jelenthet, hogy a csaladok gyakran nagy
tavolsagra élnek.

llyen kérilmények koézott, amikor a javasolt
beavatkozasok nem gydgyszeres kezelést
jelentenek, hanem intenzivebb tamogatast
igényelnek — példaul a tamogatd
szemelyzet képzését vagy
viselkedéstamogatasi terv kidolgozasat —,
ezek megvaldsitasa tavolrdl  rendkivul
nehéz. Ezek a beavatkozasok id6t és helyi
szakértelmet igényelnek. A technologia
azonban megoldast kinalhat erre a
problémara.

Ausztralidban a telemedicina és a
tavmentoralasi programok segitségével
biztositanak iranymutatast és tamogatast
nagy foldrajzi terlleteken (lasd Ashley és
mtsai.,, 2023 — tapasztalatok a COVID-
pandémia idején).
Project ECHO - Az ECHO-projekt |,
amelyet az Uj-Mexikéi Egyetem (USA)
hozott létre, szintén példa arra, hogyan
alkalmazhatd a technologia a tavoli
tertleteken dolgoz6 szakemberek szakmai
fejlesztésére.

5. Rész: A PWS-el él6 gyermekek és felnbttek mentalis egészségugyi
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Norvégiaban a Frambu
(www.integratedcareorganisation.org) egy
jol mikodé nemzeti intézmény, ahol a ritka
betegségekkel él6 személyek és csaladjaik
bentlakasos  tanfolyamokon  vehetnek
részt, amelyek kifejezetten egyes ritka
betegségekre 0sszpontositanak.

Az Egyesult Kiralysagban a Nemzeti
Egészséglgyi Szolgalat (NHS) tamogatja
a Gyermekfejlesztési Kozpontokat, ahol
fejlédési rendellenességgel elé
kisgyermekeket latnak el. Ezenkivil a
Szocialis  Szolgalatok és az NHS
keretében helyi, szakosodott
multidiszciplinaris  csapatok  mukodnek,
amelyek gyermekek és felnéttek értelmi
(tanulasi) fogyatékossagainak ellatasara
specializalédnak.

Ezek a csapatok viselkedésspecialistakbal,
specialis képzettségl apolokbal,
logopédusokbdl, klinikai pszichologusokbdl
és pszichiaterekbdl allnak. E
szakembereknek rendelkezniuk kell
azokkal a kompetenciakkal, amelyek
szlkségesek a PWS-sel él6 személyek
viselkedéses és mentalis egészségugyi
szlUkségleteinek ellatasahoz.

A PWS-sel ¢él6 személyek
viselkedéses és mentalis egészségugyi
szlUkségleteit ellatd kulonbozé szolgaltatasi
modellek mindegyikének megvannak az
elényei és korlatai. Altalanos probléma
azonban — fluggetlenul attol, hogy egy adott
orszagban milyen szolgaltatasi modell
muikodik —, hogy kevés olyan szakember
érhet6 el, aki megfelel tapasztalattal vagy
érdeklédéssel rendelkezik a komplex
neurodevelopmentalis  zavarokkal él6
személyek, koztuk a PWS-sel él6
gyermekek €s felnbttek sajatos
szukségleteinek kezeléseben.

Fontos ajanlas, hogy ezek a zavarok és az
ezekhez kapcsolddd szolgaltatasi igények
nagyobb  figyelmet kapjanak, annak
érdekében, hogy a neurodevelopmentalis
zavarokkal él6 gyermekek és felnétiek
specialis szUkségleteit kielégitd
szolgaltatasok felismerheték, tervezhetdk
és megvalosithatok legyenek.

A fenti célok megvalésitasa tudast,

politikai elkodtelezettséget és megfeleld
er6forrasokat  igényel. Azokban az
orszagokban, ahol az  erdforrasok

szlikdsek, az ilyen szolgaltatasokeért valo
erdekképviselet kulonosen nagy kihivast
jelent.

Az IPWSO, a nemzeti PWS-egyesuletek,
valamint a regiondlis és nemzeti ritka
betegségekkel foglalkoz6 szervezetek
fontos érdekképviseleti szerepet tolthetnek
be. Egyes régiokban a ritka betegségek
szovetségei vezetik ezeket a
kezdeményezéseket, példaul Ghanaban,
Kenyaban és Dél-Afrikaban.

Mas orszagokban a nemzeti PWS-
egyesuletek allnak az élvonalban, mint
példaul Malajzidban és Ausztralidban.
Romania egy olyan példa, ahol az
erdekképviseleti tevékenységeket tobb
ritka betegségekkel foglalkozd szervezet
egyuttmikodése iranyitja.

Azokban az orszagokban, ahol
rendelkezésre  dllnak a  szikséges
eréforrasok és jol mikdédd egészségugyi
rendszer all fenn, a PWS-sel élb
személyek  szukségletei a  jov6ben
varhatéan megvaltoznak, kulonodsen, ha uj
és hatékony kezelések valnak elérhetévé a
hiperfagia es egyes problémas
viselkedések  kezelésére.  Vilagszerte
jelentbs eltérések tapasztalhatok nemcsak
az egészségugyi es szocialis
elldtérendszerek eréforrasaiban, hanem a
PWS-sel kapcsolatos ismeretek
mértékében is.

5. Rész: A PWS-el él6 gyermekek és felnbttek mentalis egészségugyi
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Tobb beszamolo6 szerint a szolgaltatasok —
ha egyaltalan elérhetbk — gyakran
korlatozottak, és altalaban csak a varosi
terlleteken, esetenként kizardlag az
orszag févarosaban hozzaférheték. Ezek a
jelentés kuldnbségek azt jelentik, hogy
nem létezik egységes megoldas vagy
szolgaltatasi modell a jelen jelentésben
targyalt Osszetett szlkségletek
kielégitésere.

A genetikai és altalanos orvosi szaktudas
mellett elengedhetetlen, hogy
rendelkezésre alljanak azok a készségek,
amelyek lehetové teszik a csaladok és a
PWS-sel él6 személyek tamogatasat a
problémas viselkedések és a mentalis

egészségugyi nehézségek kezelésében,
valamint — ahol lehetséges - azok
terapiajaban. E szakértelem egy része

regionalis, multidiszciplinaris  klinikakon
osszpontosulhat, ugyanakkor helyi szinten
is szukség van megfelel6 tudasra és

kompetenciara, amely kozvetlen
tamogatast tud nyujtani a csaladok
szamara.

A csaladokat tehermentesit6

ellatas, valamint a PWS-sel él6 felnéttek
szamara biztositott tamogatott lakhatas
vagy bentlakasos ellatas szintén alapvet6
eleme annak a szolgaltatasi strukturanak,
amely a szukségletek kielégitéséhez
elengedhetetlen.

Egyes orszagokban mikodnek kifejezetten
PWS-sel él6 felnbttek szamara létrehozott
lakootthonok, ahol a biztonsagos étkezési
kornyezet és az étkezési kornyezet
kontrolja a tamogatas szerves részét
képezi (lasd Hughes és mitsai., 2024, a
szolgaltatasok értékelésérdl).

A szukségletek azonban nem kizarélag a
hiperfagia  kezelésére  korlatozédnak,
hanem magukban foglaljak mas
viselkedésformak  kezelését, valamint
azokat az igényeket is, amelyek az értelmi,
kognitiv, szocidlis és  funkcionalis
karosodasokbdl fakadnak.

Az 5. rész egy PWS-sel él6
személy és csaladja beszamolojaval zarul,
amely az iskolabol a feln6ttkorba vald
atmenetet mutatja be példaként arra,
miként segitheti a PWS-sel él6 személy
karosodasainak és szukségleteinek
megértése a megfelel6 tamogatas
kialakitasat.

Ez szemlélteti azt a kényes egyensulyt,
amely a PWS-sel él6 személy sajatos
szUkségleteinek kielégitése — testi és
mentalis egészsegeének fenntartasa
érdekében — és az Onallésag iranti igénye
kozott all fenn.

Egyuttal azt is bemutatja, milyen
eredmények érhetdk el, ha a csaladok
tamogatast kapnak, ha minden érintett érti
a PWS-sel ¢él6 személyek sajatos
szukségleteit, valamint ha rendelkezésre
allnak a megfelel6 egészségugyi és

szocialis szolgaltatasok, es ezek
munkatarsai nyitottak arra, hogy
megismerjék e szindromaval elé

személyek egyedi igényeit.

5. Rész: A PWS-el él6 gyermekek és felnbttek mentalis egészségugyi

szukségleteinek kielégitése
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SZEMELYES BESZAMOLO AZ ISKOLABOL A FELNOTTKORBA VALO ATMENETROL

Johnndl nagyon kordn c/iagnoszﬁzd('l'd/c a PWS-t Gyermekkordban szd(eisegfte'(‘té/c
abban, hogy jobban megértse, mitjelent ezzel a szindrimdval élni. John elmondta, hogy
voltak idészakok, amikor nagyon dihds lett, és amikor feldichitette 6t a szuler altal

bevezetett korldtozds az étkezésre és a pénzhez valé hozzdférésre vonatkozoan.

Az iskolabil valé dtmenet idiszaka kihivdstjelentett szdmdra. Az iskoldban tamogata, jol
strukturdl(t tanuldsi kornyezetben vett részt, és a tandrai jol ismerték és megértették a
szukségletert. Tobb szinten is készilt arra, hogy hdrom mdsik fiatallal - akik kozul kettst
may kordbbril ismert és mindannyian PWS-sel éltek — ko26s hdzba koltozzon. Szocialis
munkdsa segitett nekijelentkezni eqy felséfoku oktatdsi intézmeénybe, ahol cé lja az volt,
hogy fejlessze onalldsdgi készségeit Az uj lakdotthon munkatdrsai taldlkoztak Johnnal és
szileive(, és John megértette, hogy a munkatdrsak azért vannak, hogy tamogassdk 6t
Megnyugtatinak érezte, hogy ik tisztdban vannak a szikségleteivel A féiskolar
tanulmadnyai mellett lehetssége nyilt munkatapasztalat-szerzésre eqy helyi vdllalatndl,
amely kordbban mdr foglalkoztatott PWS-se( é(5'szemé(yeket.

John aggodalmat fejezte ki amiatt, hogy idénként dichossé vaqy zaklatottd vilhat.
Batoritottak, hogy még a koltozés el6tt beszéljen a tamogats személyzettel, hogy Gk tudjdk,
mi/cém‘segh‘hetnek neki, amikor nyugtalannak érzi magdt. Tisztd ban vol(t vele, /wgy a
szdleitsl vald elkdltozés nem lesz konnyd, de megértette, ngy szuler rendszeresen
(df03a1jdk mayd, és idot tolthet otthon is, kullonosen akkor, amikor testvérei is ott vannak.
Bejequeztette magdt a helyi hdziorvoshoz, aki folytatja a novekedési hormonkezelését.
Tovibeli tdmogats személyzete arvil is tdjekoztatta, hogy kapesolatba (éptek a helyi
szakelldtdssal, hogy szikség esetén tovdbbi tamogatdst kapjon a viselkedésével kapcsolatos
nehézségek kezeléséhez. Szileisegitettek nekiabban, hogy ezeket a terveket rigzitse az
naplgjaban, hogy barmikor vissza tudja nézni, mi fog torténni. Mostanra John jdl
alkalmazkodott ij otthondhoz. EGfordul, hogy stresszt él dt, és olykor indulati kitoréser is
vannak, de megkezdte tanulmdnyait a féiskoldn, és aktiv, tartalmas életet €l

Csaladi beszamold az Egyesiilt Kiralysagbol

A felnéttkorba valé atmenet nem konnyld id6szak, hiszen ez a valtozas és a
bizonytalansag ideje. Egyes PWS-sel él6 személyek és csaladjaik szamara — még
gondos tervezés mellett is — kulondsen megterheld lehet, mig masok szamara viszonylag
zokkendmentesen zajlik. A fenti esettanulmany jol példazza azokat az altalanos
alapelveket, amelyek a megfelel6 ellatas alapjat képezik, kiulondsen az atmeneti
idészakokban. Ezek az intézkedések dnmagukban nem szintetik meg a nehézségeket,
de el6segithetik a valtozasok elfogadasat és az atmenet kdbnnyebb kezelését (Poitou és
mtsai., 2023).

5. Rész: A PWS-el él6 gyermekek és felnéttek mentalis egészségugyi
szukségleteinek kielégitése
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A felnéttkorba valé atmenet nem konnyl idészak, hiszen ez a valtozas és a
bizonytalansag ideje. Egyes PWS-sel él6 személyek és csaladjaik szamara — még
gondos tervezés mellett is — kulonosen megterheld lehet, mig masok szamara
viszonylag zokkenémentesen zajlik. A fenti esettanulmany jol példazza azokat az
altalanos alapelveket, amelyek a megfelel6 ellatas alapjat képezik, kilondsen az
atmeneti id6szakokban. Ezek az intézkedések dnmagukban nem szlntetik meg a
nehézségeket, de elésegithetik a valtozasok elfogadasat és az atmenet konnyebb
kezelését (Poitou és mtsai., 2023).

Ahogy egy PWS-sel él6 gyermek egyéni erésségei és nehézségei fokozatosan
kirajzolédnak, fontos, hogy nyiltan beszéljink arrdl, mit jelent a PWS. Vildgossa
kell tenni, hogy senki sem hibas a szindroma miatt, ugyanakkor az bizonyos
életterlleteken — példaul az étkezéshez valdé hozzaférés szabalyozasaban —
tamogatast tesz szukségesse.

Hasznos lehet, ha a PWS-sel él6 személy rendszeresen talalkozik mas PWS-sel
el6 emberekkel, hogy mar koran megismerhesse, 6k hogyan élnek, és hogy maga
is aktiv szerepet vallalhasson a szamara hasznos megoldasok megtalalasaban.
Ha a PWS-sel él6 személy olyan szolgaltatasba kerul, ahol mas PWS-sel él6
személyek is vannak, hasznos lehet, ha el6zetesen talalkozik veluk, kérdéseket
tehet fel, és megismerheti a mindennapi rutint.

Amikor csak lehetséges, a varhatd valtozasokat elére kell megtervezni, a
bizonytalansagot csokkenteni, és a legfontosabb informaciokat rogziteni, hogy
azok minden érintett — beleértve a PWS-sel él6 személyt is — szamara kdonnyen
hozzaférhetbk legyenek.

Bar az atmenetek olykor varatlanul, példaul slUrgb6sségi helyzetek miatt is
bekovetkezhetnek, az idealis az, ha a jelentésebb valtozasokat hosszabb tavon,
elére megtervezetten valésitjak meg. Fontos elegendd id6t biztositani arra, hogy a
PWS-sel él6 személy kapcsolatot épithessen a jovébeni tamogatd személyzettel,
és hogy az Osszes relevans informacio atadasra keruljon, valamint a leendd
munkatarsak megértsék azokat.
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A PWS-sel él6 személy szamara hasznos lehet, ha mar a koltozés elbtt
megismerkedik az Uj kornyezettel. A koltozés elbtt a tamogatd személyzet
szamara is célszer(i meglatogatni a PWS-sel él6 személy otthonat, hogy jobban
megérthessék jelenlegi életkorulményeit és napi rutinjat. Az uj otthonba vagy
szolgaltatasba torténé atmenet valamennyi elemének (példaul latogatasok,
informacidgydjtés, Uj haziorvos vagy egészségugyi szolgaltatok keresése, oktatasi
vagy munkalehet6ségek megszervezése) teljes megvaldsitasa akar tdobb honapot
is igénybe vehet.

Ahogyan az atmenet Utemét a PWS-sel él6 személy szlikségleteihez kell igazitani,
ugy az uj kornyezetben torténd beilleszkedés tempdjat is ezekhez kell igazitani.
Egyes PWS-sel él6 személyek viszonylag rovid id6 alatt képesek bekoltdzni egy
lakokornyezetbe, megkezdeni egy oktatasi programot vagy munkagyakorlatot,
illetve kapcsolatot kialakitani Uj egészségugyi szakemberekkel. Masok szamara
elényosebb lehet, ha az uj tevékenységek bevezetése fokozatosan, hosszabb id6
alatt torténik.

Kulon figyelmet kell forditani a PWS-sel él6 személy felkészitésére az uj kornyezet
étkezési rendjére. Ez magaban foglalhatja, hogy a koltozés el6tt talalkozik
dietetikussal vagy az uj szolgaltatasban a taplalkozasért felelés személlyel, hogy
megbeszéljék az étkezési preferenciakat. Lehet, hogy még a koltozés elbtt
megkapja az étkezési tervet, vagy tajékoztatast arrdl, mikor €s hogyan ismerheti
meg azt. A PWS-sel él6 személy szamara folyamatos megerésitésre lehet
szUkség az étkezések idbpontjaival és a biztonsagos étkezési kornyezet
szabalyaival kapcsolatban.

Sok PWS-sel él6 személy tobb egészségugyi szakteruletrdl is kap folyamatos
ellatast (példaul endokrinologustol, pulmonolégustdl, ortopéd szakorvostol,
pszichiatert6l). Az atmeneti tervnek egyértelmien tisztaznia kell, hogy a személy
tovabbra is ugyanazokat a szakembereket fogja-e latogatni, vagy szukség lesz
hasonl6 szolgaltatasok azonositasara az uj helyszinen.

A PWS-sel él6 személy kortorténetét figyelembe véve az atmenet soran a jovobeli
tamogatokkal kozosen kell megtervezni, hogyan kezelhetdk a varhaté kihivasok,
azonositani kell a helyi szolgaltatasokat, amelyek szukség esetén vagy
krizishelyzetben tamogatast tudnak nyujtani, tovabba strukturalt tervet Kkell
kidolgozni a csaladdal valé kapcsolattartas, a hazalatogatasok, valamint a
kommunikacio maédjara.
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6. Rész: Nyitott kérdések, valamint a jovobeli kutatas

és fejlesztés iranyai

Bevezetés

6.0 Globalis kihivasok és lehet6ségek a PWS-ben érintett személyek mentalis egészségének

és életmindéségének javitasaban

Kulturalis sokszinliség és gazdasagi eltérések

6.1 A gazdasagi és kulturalis kilonbségek hatasa

6.2 Generacids valtozasok, a csalad szerepe és Uj szemléletmddok

A tudomanyos ismeretek gyakorlati alkalmazasa

6.3 Négy alapelv az alapkutatasokbdl, a tarsadalomtudomanyokbdl és a klinikai

orvostudomanybdl

6.4 A beavatkozasok Osszetettsége: Farmakologiai és nem farmakologiai megkdzelitések

integraciodja

Utiterv a PWS-hez kapcsol6dé mentalis egészség kutatasahoz és fejlesztéséhez
6.5 Az atfogo kutatasi-fejlesztési utiterv sziikségesség
6.6 Kutatasi és fejlesztési prioritdsok a mentalis egészség teriletén

6.7 Osszegzés

Bevezetés

Globalis kihivasok és lehetéségek
a PWS-ben érintett személyek mentalis
egészségének és életmindéségének
javitasaban

Ez a jelentés az IPWSO Mentaélis
Egészségugyi Halézatanak (IMHN) tagjai
altal képviselt kdzos szemléletet mutatja

be. A halézat egy nemzetkozi,
multidiszciplinaris csoport, amely
egészseégugyi és szocialis ellatasban

dolgoz6 szakemberekbdl, valamint PWS-
sel él6 gyermekek szuleibél all. A jelentés
els6dleges hangsulya a PWS-sel él6
személyek és  csaladjaik  jollétére,
eletminéségére és mentalis egészségére
iranyul.

A dokumentum zaré részében attekintjuk a
tudasunkban meglévd hianyossagokat, és
bemutatunk egy, altalunk ,mentalis
egészsegugyi kutatasi és fejlesztési
utemtervként” meghatarozott javaslatot.

ag 6. Rész: Bevezetés

Ez az Utemterv harom f6 elembdl all:

« Az els6 a (globalis kérdésekkel
foglalkozik, és arra iranyul, hogy
jobban megértsuk és értékeljuk a vilag
kilonboz6  régidi  kozott  fennallo
eltéréseket.

« A masodik az életminéségre és jollétre
osszpontosit, a szakpolitika, a klinikai
és szocialis ellatasi gyakorlat, valamint

a szolgaltatasfejlesztés  terlletére
fokuszalva.

« A harmadik elem a PWS-sel
kapcsolatos alapkutatasok
szUukségessegét hangsulyozza,

amelyek révén uj, célzott kezelések
fejlesztheték ki.
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Azok szadmara, akik magas
eréforrasu, fejlett egészségugyi
rendszerrel rendelkez6 orszagokban élnek,
a jelen idészak kedvezének mondhaté —
kilébnésen annak fényében, hogy 2025
tavaszan az  Egyesiilt  Allamokban
engedélyezték az els6, PWS-sel él6
kezelésére szolgalo gyogyszert.
Ugyanakkor ennek a gydgyszernek az ara
az Egyesiilt Allamokban rendkiviil magas.

Tovabbi klinikai vizsgalatok is zajlanak
vagy el6készités alatt allnak — nemcsak a
hiperfagia, hanem mas viselkedési tlinetek
és a fokozott nappali aluszékonysag
kezelésére is (ez utdbbi esetében egy mar
meglévo gyogyszer, a pitolisant
vizsgalataval) —, igy valos lehet6ség nyilik
attorést jelentd kezelések megjelenésére a
hiperfagia és a PWS neuropszichiatriai

fenotipusanak mas aspektusai
tekintetében is.
Ugyanakkor a vilag szamos részén a

csaladok szamara tovabbra is az jelenti a
legnagyobb kihivast, hogy gyermekuk
allapotara magyarazatot add diagnoézist
kapjanak, hozzaférienek a megfeleld
szakértelemhez és tudashoz, valamint
élhessenek a mas csaladok altal nyujtott
kO6zOsségi tamogatas el6nyeivel. Az
IPWSO egyre inkabb tudataban van
annak, hogy ezek az egyenl6tlenségek
tovabb mélyulhetnek, ha az uj, hatékony
kezelések kizarélag néhany orszagban
lesznek elérhetdk.

%3 6. Rész: Bevezetés

Az IMHN korai megbeszélései soran
egyetértettink abban, hogy a mentalis
egészség fogalmat nem szabad szliken
értelmezni, hanem ki kell terjeszteni olyan
fogalmakra is, mint a jollét és az
életmin6ség.

A jelentésben amellett érveltink, hogy az

értelmi fogyatékossaggal és/vagy
neurodevelopmentalis zavarokkal -
példaul PWS-sel - ¢él6 személyek
jollétének es életminéségének

elémozditasa és fenntartasa kormanyzati
politikdkat igényel, amelyek tdmogatjak a
tarsadalmi befogadast, olyan
szolgaltatasokat, amelyek megfelel
tamogatast biztositanak, korai és pontos
genetikai diagnozist, valamint szukség
esetén id6ben elérhetd szakellatast és
professzionalis tamogatast.

Ugyanakkor vilagszinten nagyon kevés
informacio all rendelkezésunkre azokrol a
konkrét akadalyokrdl, amelyek az egyes
orszagokban megakadalyozzak, hogy a
PWS-sel él6 személyek és csaladjaik
megkapjak a szUkséges ellatast, és igy
arrol is, milyen lépésekre van szukség a
kimenetek javitdsa érdekében.
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A jelentésben bemutattuk tovabba,
hogyan értelmezzuk az altalunk ,a
mentalis egészségzavarok dimenzidi”-ként
meghatarozott tényezéket, amelyek
gyakran befolyasoljagk a PWS-sel él6
gyermekek  és  felndttek, valamint
csaladjaik életét.

A PWS-sel él6 személyek és csaladjaik
tapasztalataira, a kilonb6zd egészségugyi
tudomanyteriletek elméleti
megkozelitéseire, valamint a szocialis
ellatasban dolgozo szakemberek
szakértelmére tamaszkodva ismertettuk,
miként jelennek meg a problémas
viselkedések és a mentalis egészség
zavarai, mi lehet ezek feltételezett oka,
valamint milyen kezelési lehet6ségek
allnak rendelkezésre.

Mindazonaltal még a magas eréforrasu
orszagokban is gyakran  halluk a
csaladoktol, hogy a megel6zéshez és a
kezeléshez szukséges szakértelemhez
valé hozzaférés egyenetlen, mig szamos
mas orszagban ez a szakértelem
korlatozott vagy teljesen hianyzik.

%3 6. Rész: Bevezetés

Kiemeltuk tovabba a csaladok
tamogatasanak  fontossagat, valamint
annak szukségességét, hogy a PWS-sel
élé személyek hozzaférjenek az
egészsegugyi ellatason tulmutatd alapvetd
szolgaltatasokhoz, példaul az oktatashoz
és a foglalkoztatashoz, tovabba hogy
biztositott legyen a PWS-sel kapcsolatos
ismeretek és megértés hozzaférhetbsége.

Felmerul a kérdés, milyen intézkedésekre
van szukség nemzeti és helyi szinten a
PWS-sel él6 személyek jollétének és
életmin6ségének elémozditasa érdekében,
milyen tovabbi szolgaltatasok szukségesek
a sajatos viselkedéses és mentalis
egeészsegugyi szukseégletek kielégitésére,
ezeknek a szolgaltatasoknak milyen
formaban kell megvaldsulniuk, és milyen
szakmai kompetenciak  szUkségesek
mindehhez.
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Kulturalis sokszinliség és
gazdasagi eltérések

A gazdasagi és kulturalis
kiilonbségek hatasa

Az orszagok kozotti egészségugyi

egyenlétlenségek komoly kihivast
jelentettek a Mentalis Egészségugyi
Halbzat szamara az ajanlasok
megfogalmazasakor, es egyben
ravilagitottak a tudasunkban meglévd
jelentés hianyossagokra. A terlleten
végzett kutatasok témait tovabbra is

els6sorban a magas eréforrasu, nyugati
politikai és tudomanyos rendszerekben
dolgoz6 szakemberek hatarozzak meg.

Az IPWSO-hoz Vvilagszerte érkeznek
beszamoldk csaladoktdl, akik megosztjak
kizdelmeiket a PWS-sel él6 gyermekik
viselkedéses és mentalis egészségugyi
nehézségeivel kapcsolatban. Ugyanakkor
jelenleg  nem allnak  rendelkezésre
rendszerezett kutatasi eredmények arrol,
hogy pontosan milyen jellegliek és
mertékiek azok a globalis
egyenlétlenségek, amelyeket a PWS-sel
elé személyek és csaladjaik tapasztalnak.

Elismerjuk, hogy az orszagok
gazdasagi helyzetikben, valamint a
komplex neurodevelopmentalis zavarokkal
elé személyek mentalis egészségugyi és
szocialis szukseégleteinek kielégitéséhez
rendelkezésre all6 erdforrasaikban és
szakértelmukben jelentés eltérések
mutatkoznak. Ez magaban foglalja annak
lehet6ségét is, hogy kulturalis kilonbségek
befolyasolhatjak, miként értelmezik és
kozelitk meg a PWS-sel él6 személyek
szukségleteit.

Csak korlatozott ismereteink vannak a
PWS-sel él6 személyek és csaladjaik
szamara elérhet6 szolgaltatasokrol,
klldndsen az életminbség, a viselkedés és
a mentalis egészség teruletén. A csaladi
felelésséggel, valamint a PWS-sel
Osszefuggd viselkedésekkel és mentalis
zavarokkal kapcsolatos hiedelmek és
nézetek orszagonként eltérhetnek.

Nem ismerunk olyan kutatast, amely
feltarta volna, hogyan értelmezik és
magyarazzak a PWS-sel 0sszefuggd

karosodasokat €s viselkedéseket
kilonb6z6 orszagokban és kulturakban,
illetve hogy ez a megértés miként
befolyasolja a PWS-sel él6 személyek és
csaladjaik életét.

Az IPWSO altal nemrég végzett
felmérés szerint vilagszerte tovabbra is
nehézséget jelent a novekedési
hormonhoz valé hozzaférés. Ez egy olyan
kezelés, amelynek hatékonysaga
tudomanyosan igazolt, és amelyet
Eurépaban és Eszak-Amerikaban tSbb
mint husz éve engedélyeztek.

Barmely Uj terapia fejlesztése soran
alapveté kérdés, hogy a hatékonynak
bizonyult kezelések jévahagyotta,
elérhetbévé és megfizethetévé valjanak a
PWS-sel él6 személyek szamara. A
novekedési hormonkezeléssel kapcsolatos
tapasztalatok azonban azt mutatjak, hogy
az uj terapiak a legtobb PWS-sel él6
személy szamara varhatéan nem lesznek
széles kdrben hozzaférheték.

Jobban meg kell értenunk, hogyan
biztosithatd ~a  hozzaféres az (j
kezelésekhez — legyen sz6 a hiperfagia,
mas problémas viselkedések vagy a
mentalis zavarok terapiajarol —, valamint
meg kell talalni a mddjat annak, hogyan
lehet lekUzdeni a hozzaférést és a
megfizethetbséget korlatozé akadalyokat.

%3 6. Rész: Kulturalis sokszinliség és gazdasagi eltérések
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EMég a magas eréforrasu, jol
kiépitett egészsegugyi rendszerrel
rendelkez6 orszagokban is egyértelmive
valt, hogy alapvetd kihivast jelent annak
biztositasa, hogy a PWS-sel él6 személyek
és csaladjaik hozzaférijenek a szukséges
szakértelemhez a problémas viselkedések
€és a mentalis zavarok megel6zésével és
kezelésével kapcsolatban.

Ugy véljik, hogy ezen a teriileten a
nemzeti PWS-egyesluleteknek, az IPWSO-
nak és az FPWR-nek kulcsszereplk van —
mint megbizhato, kutatdsokon alapuld
iranymutatas forrasainak, a j6 gyakorlatok
képviselbinek, a kutatas tdmogatasanak és
Osztonzésének elbseqitbinek, valamint az
eredmeények kozvetitdinek —, tovabba
abban, hogy segitsék a csaladokat a
szUkséges tamogatashoz és kezeléshez
valé hozzaférésben.

Ugyanakkor a szukségletek valdszinlleg
tulmutatnak az egészségugyi ellatason és
a kezeléseken, és magukban foglaljak

olyan teruletek kezelését is, mint a
megbélyegzeés, az oktatashoz, a
foglalkoztatashoz és a tamogato

szolgaltatasokhoz valé6 hozzaférés, a
csaladok anyagi tamogatasa, valamint az
olyan szolgaltatasok biztositasa, ahol
megfeleléen képzett szakemberek
dolgoznak.

A fenti kihivasok minden ritka
betegséggel ¢él6 személyt érintenek.
Hogyan biztosithatd ~a  szlkséges
szakértelem a vilag kulonb6z6 részein,
ahol a PWS-sel élI6 személyek és
csaladjaik nagyon eltér6 korulmények és
er6forrasok kozott élnek?

Az Egészségugyi Vilagszervezet (WHO)
aktiv programot mukodtet annak
vizsgalatara, miként lehet a technologiat
felhasznalni a szakértelemhez és a
kezeléshez valo hozzaférés
megkonnyitésére a vilag tavoli terUletein
vagy ott, ahol ilyen szakértelem nem
elérhet6. Hasznos lehet-e a telemedicina
vagy a tdvmentoralas alkalmazasa?

Generacios valtozasok, a csalad
szerepe és Uj szemléletmodok

A PWS neuropszichiatriai fenotipusat
szamos, hosszu idén at végzett kutatas
dokumentalta. Mindazonaltal tovabbra sem
egyértelmd, hogy a korabbi
eredményekben leirt viselkedéses és
pszichiatriai jellemzdk ugyanilyen
mértékben lesznek-e megfigyelheték a
PWS-sel ¢él6 fiatalabb generacidban,
ahogy idésebbé valnak.

A magas erdforrasu orszagokban él6

fiatalabb  személyek gyakran  korai
diagnozist kapnak, olyan kornyezetben
elnek, ahol az étkezést a tulsuly
megelbzése érdekében szigoruan
szabalyozzak, és mar kora
gyermekkoruktol novekedési
hormonkezelésben, valamint nemi

hormonp6tld terapiaban részesulnek.

Ha a korai és megfeleld ellatashoz vald
hozzaférés hatassal van a fejl6dési palyara
€s a problémas viselkedések eléfordulasi
aranyara, akkor azokban a régiokban, ahol
a korai diagnozis és a specialis ellatas mar
évek ota elérhetd, jelent6s javulasnak
kellene megfigyelhetének lennie. Azt, hogy
ez valéban igy van-e, azt mindeddig nem
vizsgaltak szisztematikusan.

A biztonsagos étkezési kornyezet és
az egészséges eletmdd korai kialakitasa

az elhizds megel6zése  érdekében
altaldnosan a legjobb  gyakorlatnak
tekinthet6.

A megfeleléen  strukturalt  étkezési

kornyezet és a rendszeres fizikai aktivitas
elényei a PWS-sel él6 személyek szamara
nyilvanvaldéak: ezek nemcsak a sulyos

elhizas és annak szov6dményeinek
megelézését szolgaljak, hanem
hozzajarulhatnak a problémas
viselkedések csokkentéséhez, és ami

kilondsen fontos, az altalanos jollét és
életmin6ség javitasahoz is.
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Az elhizas megel6zésének ezt a
megkozelitését, amelyet egyesek
tulsagosan merevnek tartanak, egyre
gyakrabban megkérdéjelezik, kilondsen a
PWS-sel él6 fiatalabb generacio esetében.

A jol kiépitett egeszsegugyi
ellatorendszerrel rendelkez6 orszagokban
a korai diagnozist kapott PWS-sel él6
gyermekek altalaban jobb életkezdetet
kapnak, mint a korabbi generaciok. A
szuletést kovetd iddészakban szukséges
kiegészit6 taplalas utan az a javaslat, hogy
a gyermekek, serdulék és felnéttek
fokozatosan vegyenek részt az étel
el6készitésében és kezelésében. Az
érvelés szerint minél korabban vonjak be
Oket, és minél nagyobb felel6sséget
vallalnak az étkezés és a taplalkozas
tertletén, annal nagyobb az esélye annak,
hogy késébb — legaldbb részben -
képesek lesznek sajat étrendjuk és
testsulyuk onallé szabalyozasara.

Ez a kevésbé korlatoz6 szemlélet
kulonosen id6szerld lehet a hiperfagia
kezelésére szolgal6 uj terapiak

megjelenésével. Ezek az U gyogyszerek
onmagukban valdszinlleg nem szuntetik
meg teljesen a hiperfagiat, de lehetévé
tehetik, hogy a PWS-sel él6 személyek
nagyobb onkontrollt gyakoroljanak étkezési
viselkedésuk felett, kilonosen akkor, ha
tisztaban vannak a problémaval és
megfelel6 tamogatast kapnak.

Fontos megjegyezni, hogy jelenleg
nem allnak rendelkezésre olyan publikalt
kutatasok, @ amelyek  szisztematikusan
vizsgaltdk volna, milyen mértékben képes
a PWS-sel él6 fiatalabb generacié — amely

tudatosabban van tisztdban a PWS
hatasaival — sajat étrendjét onalldéan
szabalyozni. Ezenkivail korlatozott
ismeretek allnak rendelkezésre azokrdl a
tényezokrél, amelyek el6segitik vagy
akadalyozzdk a csaladi és szocialis

gondozasi gyakorlatok megvalésitasat az
etkezések korul, illetve arrél, hogy a
tamogatdé személyzet mennyire képes
hosszu tavon fenntartani az étkezéshez
val6 hozzaférés szabalyozasat és a
biztonsagos étkezési kornyezetet, valamint
hogy ez a tamogatas milyen mértékben
alakithaté az id6 elérehaladtaval.

Mivel az étkezés sok orszag kulturajaban
kozponti szerepet tolt be, nem ismert, hogy
az  etkezési  hagyomanyok  miként
befolyasoljagk az  étkezéshez  vald
hozzaférés szabalyozasaval kapcsolatos
attitGdoket, illetve hogyan oldjak meg az
ebbdl eredé fesziltségeket.

Emellett a PWS-sel ¢él6 személyek
szUkségletei egyénenként eltérnek, igy az,
hogy mennyire képesek sikeresen kezelni

sajat étkezeési kornyezetuket,
nagymeértékben fugg az egyeéni
adottsagaiktal, mindennapi életik

elérhetd

szervezettségétol es az
lehetéségek korétdl.

Az indulati kitorések esetében a pszicholdgiai és kornyezeti stratégiak

alkalmazasa csokkentheti

Ez a két példa — a hiperfagia és az indulati kitorések — jol szemlélteti azt a
biologiai—kornyezeti kdlcsdnhatast, amely értelmezésiunk szerint alapvetd
fontossagu a problémas viselkedések megértésében. E dinamika pontosabb
megeértése elbsegiti a kezelési lehetéségek fejlesztését, és ami kuldndsen
fontos, hozzajarul a kockazatok pontosabb értékeléséhez.

a Kkitorések sulyossagat
Ugyanakkor egyre toébb bizonyiték utal arra, hogy az autoném idegrendszer
mikodészavara képezi annak a biolégiai alapjat, amely a PWS-sel él6
személyeknél fokozott kockazatot jelent ezen viselkedések kialakulasara.

€s gyakorisagat.
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A jelentésben végig hangsulyoztuk,
hogy a PWS milyen mértékben hat a
csalad egészére, ha az egyik gyermek
ezzel az allapottal él. Ez a hatas nemcsak
a szul6kre, hanem a testvérekre és a
tagabb csaladra is kiterjed.
Egy nemrégiben megjelent
tanulmanyban (Micallef Pule és Hughes,
2025) 31 orszagbol 135 szll6 és 45 testvér
részvételével vizsgaltak e hatas jellegét és
mértékét.

A vizsgalat magas aranyban mutatott ki
szorongast, depresszioét és poszttraumas
stressz szindromat (PTSD); példaul a
szUl6k 67%-a szamolt be koéros szintl
szorongasrol. A csaladra gyakorolt hatas
Osszefuggést mutatott a PWS-sel él6
csaladtag étkezési nehézségeinek és
indulati kitoréseinek mértékével. Fontos
megallapitas volt, hogy a csaladi kohézio
véddfaktorként mikodik, és bizonyos foku
védelmet nyujt a csalad szamara ezekkel a
negativ hatasokkal szemben. A szerzék
kiemelik, hogy mindez visszahat a csalad
azon képességére is, hogy megfeleld
tamogatast tudjon nyujtani PWS-sel él6
gyermekének.

A csaladok kulcsfontossagu szerepet
jatszanak abban, hogy 0sszehangoljak
azokat a gyakran korlatozott és széttagolt
beavatkozasokat, amelyeket a nem kell6en

koordinalt ellatérendszerek kinalnak.
Jobban meg kell értenunk, miként
tamogathat6 a csalad mint terapias

eréforras”, hogyan 6rizheté meg a csaladi
Osszetartas, valamint hogyan segithetnek
olyan technikdk — példaul a tudatossag
(mindfulness) -, amelyek a
neurodevelopmentalis  zavarokkal él6
gyermekek édesanyainak reziliencijjat
novelhetik (Dykens és mtsai., 2014).

A tudomanyos ismeretek
gyakorlati alkalmazasa

Négy alapelv az alapkutatasokbal,
a tarsadalomtudomanyokbdl és a
klinikai orvostudomanybdl

Egyetértés volt abban, hogy a PWS
alapvetéen olyan allapot, amelynek f6

megnyilvanulasai az  agy  atipikus
fejlodésének kovetkezményei. A PWS-
specifikus mentalis egészsegugyi
dimenzibk — amint azt a jelentés
részletesen bemutatja — leginkabb az
alapvet6 bioldgiai serulékenységek

kovetkezményeként értelmezhetok.

E  sérulékenységek egy része a
hipotalamusz fejl6dési zavarabdl ered,
masok az érzelem- és
hangulatszabalyozas zavaraihoz
kapcsolddnak, mig némelyek
kozvetlenebbll az  értelmi  funkcidk

karosodasanak kovetkezményei. Ezek a
biologiai alapu sérulékenységek
kolcsOnhatasba |épnek a multbeli és
jelenlegi kornyezeti hatasokkal, amelyek
kulonb6z6 meértékben befolyasoljak
bizonyos viselkedésformak vagy koéros
mentalis  allapotok  kialakulasat és
fennmaradasat az id6 soran.

Az 1990-es évekt6l kezdve a PWS
genetikai alapjai j6l meghatarozottak, és a
genetikai vizsgalatok diagnosztikai célu
alkalmazasa folyamatosan finomodott.
Mindazonaltal a kapcsolédd folyamatok,
amelyek 0sszekotik a 159q11-13
kromoszomarégidban talalhato, anyai agon
lenyomott gén(ek) kifejez6désének hianyat
az agy atipikus fejlodésével, az
idegrendszeri midkodés karosodasaval és
a neuropszichiatriai fenotipus
kialakulasaval, tovabbra teljesen
tisztazottak.

sem
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A PWS genetikailag modositott
allatmodelljei, a  pluripotens  Gssejt-
technoldgiak, valamint a fejlett

neuroimaging- és egyéb idegtudomanyi
modszerek  lehetéséget  kinalnak e
folyamatok molekularis, sejtszinti és
idegrendszeri szintl vizsgalatara. A cél
annak feltarasa, hogy a 15911-13
régioban talalhatd, anyai agon imprintalt
gének expresszidjanak hianya miként
vezet az agy rendellenes fejl6déséhez,
amelynek kovetkezménye a hiperfagia,
valamint a PWS-re jellemz6 fizikai és
neuropszichiatriai tinetek megjelenése.

A pszicholégiai megkozelitéseken
alapulé korai intervencios moddszereket
neurodevelopmentalis  zavarokkal él6
gyermekek korében is vizsgaltak, azzal a
céllal, hogy javitsdak a késdbbi fejlédési

kimeneteket. Jelenleg is folynak olyan
vizsgalatok, amelyek az intranazalis
oxitocin korai életkorban torténd

alkalmazasat értékelik a szocialis kognicio
és a tarsas milkodés fejlesztése
érdekében.

Akar bevalt pszicholégiai és pedagogiai
intervencidkroél, akar egy adott terapiarol —
példaul az oxitocin alkalmazasarol — van
Sz0, alapveto fontossagu annak
azonositasa, hogy a fejlédés mely
id6szakaban van a legnagyobb esély arra,
hogy ezek a beavatkozasok kedvezd

hatast gyakoroljanak a PWS-sel él6
gyermekekre.
A  PWS-re iranyul6 klinikai

vizsgalatok szama vilagszerte novekszik.
Ugyanakkor — akar a hiperfagia, akar mas
viselkedési tunetek kezelésérdl van sz6 —
mindeddig kevéssé vizsgaltak, hogy
léteznek-e olyan biomarkerek, amelyek
korrelalnak a kimeneti mutatokkal, és elére
jelezhetik egy U] kezelés varhato
hatékonysagat.

SVl

A hiperfagia ilyen
biomarkerek lehetnek példaul a hormonalis
valtozasok (mint a ghrelin- vagy leptinszint
alakulasa), az autondbm idegrendszer
muUkodésének jellemzdi, tovabba az
idegrendszeri mikodés és kapcsoldédasok
mintazatainak modosulasai, az idegi
aktivacidés kuszObok kulonbségei vagy a
neurokémiai spektrum valtozasai, amelyek
kilonb6z6 neuroimaging-modszerekkel
mérhetdk.

Ez a megkozelités lehetbséget kinal arra,
hogy a szabalyozé hatdésagok szamara
tovabbi, megbizhato bizonyitékokat
szolgaltasson, amikor Uj kezelések
jovahagyasardél dontenek.

A beavatkozasok 6sszetettsége:
Farmakoldgiai és nem farmakolégiai
megkozelitések

Gyakran elhangzik, hogy a
ndvekedési hormon az egyetlen
jovahagyott klinikai kezelés a PWS-sel él6
személyek szamara.

Ez szlk értelemben igaz, azonban a
kezelés fogalma tagabb értelemben
messze tulmutat a gyogyszeres terapian.
Ide tartozik példaul a pszicholdgiai
elméleteken alapuld és pszicholégiailag
megalapozott beavatkozasok alkalmazasa
a funkcionalis készségek fejlesztésére és a
problémas viselkedések modositasara,
olyan tamogaté stratégiak bevezetése,
amelyek csokkentik a bizonytalansagot és
a szorongast, valamint az étkezési
kornyezet hatékony kezelése.

Ezen tulmenden — kildndsen a jollét és az
életmin6ség szempontjabol - a
beavatkozasok tarsadalmi szinten is
megvalosulhatnak, példaul a pénzugyi
tamogatasokhoz val6 hozzaférés, az
iskolalatogatast lehetévé tevdé tamogatas,
illetve a tdmogatott  foglalkoztatas
biztositasa révén.
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llyen korulmények kozott a ,transzlaciods
utvonal” a tudas gyakorlatba, illetve
kulturalis, tarsadalmi vagy politikai
valtozasokba valo atlltetését jelenti.

Meg kell értenink mindazokat az
akadalyokat és tamogatdé tényezdket,
amelyek befolyasoljak, miként fordithato le
a tudas konkrét szakpolitikai és gyakorlati
valtozasokra.

Az U] gyogyszerek  Klinikai
vizsgalataihoz a gyogyszergyarto
vallalatok a meglévé kereskedelmi

modellek keretében biztositanak pénzugyi
forrasokat. Ugyanakkor ezek a modellek
csak olyan kezelések esetében mikodnek,
amelyek a vallalat szamara pénzugyi
megtérulést eredményezhetnek.

Szikség van azonban olyan kezelések
értékelésére is, amelyekre ezek a
finanszirozasi mechanizmusok nem
vonatkoznak. llyenek lehetnek példaul
pszicholégiai beavatkozasok, pszichiatriai
gyogyszeres kezelések PWS-sel ¢él6
személyek szamara, vagy a rendelkezésre
allé tamogatas és a mentalis, illetve fizikai
egeészség kozotti O0sszefuggések
vizsgalata.

Ez nem a kereskedelmi modellek kritikaja
— hiszen ezek val6szinlileg hozzajarulnak
Uj kezelések Kkifejlesztéséhez —, hanem
annak hangsulyozasa, hogy mas kezelési
formakat sem szabad figyelmen Kkivdl
hagyni.

Még ha létezne is hatékony gyogyszeres
terapia a hiperfagiara, a megfeleld,
tudason alapulé tamogatas tovabbra is
elengedhetetlen lenne. Megbizhato
bizonyitékokra lesz szukség ahhoz, hogy
alatamaszthat6 legyen a tamogatas vagy a
hatékony pszicholdgiai beavatkozasokhoz
val6  hozzéaférés  biztositasanak  és
finanszirozasanak szukségessége.

Amint azt a jelentés bemutatja, a
klinikai vizsgalatok eredményei arra
utalnak, hogy a hiperfagia farmakolodgiai
beavatkozasokra reagalhat. A jelentés elsé
valtozatanak elkészitéesekor még nem
létezett engedélyezett kezelés a
hiperfagiara. Ez azonban megvaltozott:
2025 marciusaban az USA Elelmiszer- és
Gyogyszerellen6rzési  Hivatala  (FDA)
jovahagyta a VYKAT XR készitményt.

Ez jelentés mérfoldkd, egyrészt azért, mert
reményt ad a PWS-sel él6 személyeknek
és csaladjaiknak, hogy elérhetbvé valt egy
Uj kezelés, amely bizonyos mértékben és

egyes esetekben csokkenti az evési
késztetéest. Mint sok mas gyogyszer
esetében, itt is el6fordulhatnak

mellékhatasok — kulonosen a VYKAT XR
esetében szikséges a vércukorszint
szoros ellen6rzése.

Masrészt ez a fejlemény bizonyitja, hogy a
hiperfagia nem egy allando, kezelhetetlen
allapot, ami reményt adhat tovabbi terapiak
fejlesztéseére.

Harmadreészt, ha ismert
hatasmechanizmusu gyoégyszer
hatékonysagot mutat, az betekintést nyujt
a hiperfagiat kivalté bioldgiai folyamatokba,
és e tudas hozzajarulhat tovabbi kezelések
fejlesztésehez.

egy

Mindazonaltal eddig kevés kutatas
foglalkozott azzal, hogy a hiperfagiara
adott valasz vagy a kezelésre adott nem-

valasz miként flgg 0ssze az agy
taplalkozasi és jutalmazasi palyainak
aktivacios vagy kapcsolddasi
mintazataival. Az ilyen kutatasok

hozzajarulhatnanak a jovébeli kezelések
kivalasztasahoz, és fontos szerepet
jatszhatnanak annak meghatarozasaban,
hogy a PWS-ben megfigyelhetd hiperfagia
vajon egy adott taplalkozasi idegpalya
muikodészavaranak kdvetkezménye-e.
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A globalis PWS-kozosségben érthetd
modon nagy varakozas Ovezi az (]
kezelések lehet6segeét. Ugyanakkor fontos
némi 6vatossag is.

A hiperfagia kezelésére szolgalo terapiak
esetében, miutan a hatékonysagukat olyan
kimeneti mutatokkal, mint a Hiperfagia
kérddiv Klinikai vizsgalatokhoz (HQCT),
igazoltak, és a kezelést engedélyezték,

tovabbi kérdések megvalaszolasa valik
szukségesse.
A finanszirozas indokoltsaganak

alatamasztasahoz bizonyitani kell, hogy
ezek a kezelések a valos korulmények
kozott is hatékonyak, és hogy az el6ényok
meghaladjak a kockazatokat. Ennek
magaban kell foglalnia annak bemutatasat,
hogy a PWS-sel él6 személyek nagyobb
kontrollt gyakorolnak étkezési viselkedésuk
felett, es nagyobb szabadsagot
élvezhetnek anélkil, hogy a sulyos
elhizastol kellene tartaniuk.

Felmerul a kérdés, hogy ezek a kezelések
koltséghatékonynak  tekinthetdk-e az
elhizassal 0sszefuggd betegségek
kockazatanak csokkentése vagy a magas

szintl tamogatasi igény mérseklése
szempontjabol.

Tovabbi vizsgalatot igényel, hogy a
kezelések  hatasai tulmutatnak-e a
hiperfagia csokkentésén, és hogy az
észlelt javulasok valos, mérhetd
kuldnbséget eredményeznek-e az

életmin6ségben.

Még ha a kezelés jévahagyasa indokolt is,
a megfizethetéség valoszinlleg ujabb
kihivast jelent, kilondsen a kozepes és
alacsony eréforrasu orszagokban, ahol
innovativ.  gyartasi és  finanszirozasi
megoldasokra lehet szikség a PWS-sel
elé személyek szamara.

A jelentés el6készitése soran
egyértelmdvé valt, hogy eltéré nézetek, sét
olykor nézetkulonbségek is léteznek azzal
kapcsolatban, miként kell az indulati
kitoréseket a leginkabb megfelel6 mddon
értelmezni és kezelni.

Bizonyitéekok tamasztjak ala, hogy egyes
farmakologiai  szereknek lehet némi
hasznuk, ugyanakkor széles korl szakmai
egyetértés mutatkozott abban, hogy a
pszichologiai es viselkedési
megkozelitések jelenthetik a
leghatékonyabb megoldast.

Kérdés, hogy az indulati kitorések a
kognitiv. m(kddést érint6  specifikus
karosodasok kovetkezményei-e, amelyek a
vilag kihivasainak kezelését nehezitik meg,
vagy inkabb az érzelemszabalyozas
zavarabol erednek. Az ilyen kérdésekre
adott valasz alapvetéen befolyasolja a
beavatkozasi megkozelitést.

Részletes kutatasok feltartak az
indulati kitorések gyakori kivaltd okait és

jellegzetes mintazatait, valamint
meghataroztak azokat a bevalt
modszereket, amelyekkel a kitorések
gyakorisaga csOkkenthetd €s

hatékonyabban kezelhet6k. Mindazonaltal
az ilyen kitorésekhez kapcsoldédd bioldgiai
sérulékenység jellege, mértéke és
patofiziologiaja tovabbra sem tisztazott.

Erdekes moédon az indulati kitdrések
kedvezben reagalhatnak az autondm
idegrendszer befolyasolasara a bolygoideg
(nervus vagus) stimulacidja réven.

Noha ezek az eredmények el6zetesek,
ramutatnak arra, hogy a vizsgalatok és a
koncepciét igazold tanulmanyok hogyan
jarulhatnak hozza a modosithatd ok-
okozati mechanizmusok jobb
megértésehez.

Jelenleg az Egyesiilt Allamokban az
FPWR egy nagyszabasu vizsgalatot végez
a transzkutan vagusideg-stimulacio
hatasanak értékelésére.

%3 6. Rész: A tudomanyos ismeretek gyakorlati alkalmazasa
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Egy masik azonositott kérdés a
PWS-hez tarsuld6 kilénbdz6é  atipikus
mentalis allapotokra vonatkozik. Hogyan
irhatok le és érthetbk meg ezek a
legmegfelelébben?

A jelentésben tudatosan elmozdultunk az
olyan kifejezések hasznalatatdl, mint a
,SZorongas” vagy a ,Szorongasos zavar’,
és ehelyett a ,szorongasos feszlltség”
kifejezést alkalmaztuk, hogy leirjuk azt a
gyakran megfigyelheté mentalis allapotot,
amely a PWS-sel él6 személyekre
jellemzé.

A szorongasos feszlltség mellett az
affektiv instabilitds, az affektiv zavarok és
az affektiv pszichotikus betegségek szintén
gyakoriak, ez utébbi kuléondsen a 15-0s
kromoszobma mUPD formajaval élé
személyek korében fordul el6 gyakrabban.

Jelenleg e koros mentalis allapotok
legmegfelelébb  kezelési modja nem
ismert, mivel az alapvetd patofiziologiai
folyamatok tisztazatlanok.

Felvetettik, hogy az olyan adaptalt klinikai
osztalyozasi rendszerek, mint a Kutatasi
Doméntartomany-kritériumok, alkalmazasa
elésegitheti a mélyebb megértést ezen a
tertleten.

A legfontosabb kérdés az, hogy a PWS-sel
élé személyeknél megfigyelhetd
jelenségek — példaul a szorongasos
feszlltség, az affektiv eltérések vagy a
pszichotikus allapotok - hasonlo
patofiziolégiai alapokon nyugszanak-e,
mint a tipikusan fejl6dé populaciéban, és
ha nem, miben térnek el azoktol.

A PWS-sel ¢él6
megfigyelt  pszichotikus
kapcsolatban az a tény, hogy azok
szignifikansan gyakoribbak a mUPD
genetikai altipus esetében, arra utal, hogy
nem pusztan a PWS fennallasa noveli a
hajlamot, hanem a 15-0s kromoszoma
anyai diszémiajaval jar6 tovabbi genetikai
eltérések is szerepet jatszanak.

személyeknél
betegségekkel

Példaul a 15-0s kromoszéman talalhatd,
anyai agon expresszalodd, apai agon
imprintalt gének expressziéja magasabb
az mUPD-t hordoz6 egyénekben, mint a
15-0s kromoszoma-deléciéval élékben.

Jelenleg a PWS-sel ¢€él6 személyek
pszichotikus betegségeinek
farmakoterapiaja nagyrészt a tipikusan
fejlédé populacioban szerzett klinikai
tapasztalatokra és kutatasi eredményekre
épul.

Ha azonban sikertlne kimutatni az agyi
eltéréseket a PWS f6 genetikai altipusai
kozott, az magyarazatot adhatna a
pszichdzis kockazataban megfigyelhetd
kulonbségekre, és iranymutatast adhatna a
jovébeli pszichofarmakologiai kezelések
megvalasztasahoz.

%3 6. Rész: A tudomanyos ismeretek gyakorlati alkalmazasa
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Utiterv a PWS-hez
kapcsolodé mentalis
egészség kutatasahoz és
fejlesztéséhez

Az atfogo kutatasi-fejlesztési
utiterv sziikségessége

Ebben a fejezetben kérdések sorat
fogalmazzuk meg, és bemutatjuk a ,PWS
Mentalis Egészségugyi Kutatasi és
Fejlesztési Utitervet”.

Az utiterv globalis szemléletet képvisel,
hangsulyozva a jollét és az életminbség
optimalizalasat célzé szakpolitikai és
szolgaltatasfejlesztési iranyok jelentéségét.

Magaban foglalja tovabba azokat a
kutatasokat és klinikai vizsgalatokat is,
amelyek uj kezelések és beavatkozasok
kidolgozasat és értékelését szolgaljak a
mentalis zavarok és a problémas
viselkedések teruletén.

Ez az dutiterv kiegésziti az olyan
kezdeményezéseket, mint az FPWR USA
és az ausztral Prader-Willi Research
Foundation (PWRFA) altal készitett tervek.

Az IPWSO titerve azonban eltérd
hangsulyokat helyez a kozéppontba, és
kifejezetten a koOvetkezd terUletekre
O0sszpontosit:

« A PWS-sel él6 személyeket érintd
globalis egészsegugyi
egyenlétlenségek

« JOllét és életminbség

. A mentalis egészség zavarainak
dimenzidi, beleértve a problémas
viselkedéseket

A PWS-sel él6 személyek mentalis
egészsegének es viselkedéses
szukségleteinek kutatasa kuldnosen
Osszetett feladat.

Amint azt a jelentés részletesen ismerteti,
a tarsadalmi, csaladi és egyéni szinten
haté tényez6k egyarant befolyasoljak a
PWS-sel él6 személyek és csaladjaik
jollétét,  életmin6ségét és  mentalis
egészségét.

A PWS esetében a meghatarozo bioldgiai
tényez6 az anyai agon imprintalt gén(ek)
kifejez6désének hianya, amely az agy
fejlédését a PWS-re jellemzd maodon
befolyasolja, és ez jellegzetes fizikai és
viselkedési fenotipushoz vezet.

Ezek miatt elengedhetetlen a
tarsadalomtudomanyok és az
idegtudomanyok moddszertani és szakmai

megkozelitéseinek integralasa a
szlkséges bizonyitékalap
megteremtéséhez.

6. Rész: Utiterv a PWS-hez kapcsol6dd mentalis egészség
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Kutatasi és fejlesztési prioritasok
a mentalis egészség teriiletén

A j6liét, az életmindéség és a mentalis
egészség szempontjabol alapvetd kutatasi
kérdés a PWS-sel ¢él6 személyekre
jellemz6 kockazati és védd tényezok
azonositasa a kovetkez6 szinteken:

. Tarsadalmi szint
. KozOsségi szint
. Csaladi szint
Egyéni szint

A mentdlis egészség zavarainak
dimenzidira — beleértve a problémas
viselkedéseket is — iranyul6 kutatasok
kulcskérdései a neuralis mechanizmusok,
idegrendszeri  palyak és  kornyezeti
kockazati tényez6k azonositasara,
valamint azok kolcsOnhatasainak
megértésére iranyulnak. E kérdések
megvalaszolasa el6segitheti  hatékony
kezelések és beavatkozasok fejlesztését
az alabbi teruleteken:

. Hiperfagia

. Indulati kitorések

« Rugalmatlansag és
viselkedések

« Szorongasos feszlltség

. Affektiv zavarok

. Pszichotikus betegségek

repetitiv

Globalis szinten javitanunk kell annak
megértését, hogy mi okozza a PWS-sel él6
személyek ellatasaban és kezelésében
tapasztalhato  kilonbségeket, valamint
hogy a kulturdlis és nemzeti tényezbk
miként  befolyasoljak a  problémas
viselkedések és a mentdlis zavarok
diagnozisat, kezelését és menedzsmentjét.

E tényezdk kozé tartoznak:

« A megbélyegzés és annak hatasa a
PWS-sel él6 személyek tarsadalmi
megitélésére

« A kormanyzati politikak és a tarsadalmi
attitGdok

« A kulturalis kulonbségek, valamint a
tamogatasi gyakorlatokrol és
beavatkozasokrol alkotott nézetek

« Az egészségugyi és szocialis
ellatorendszerek infrastrukturaja

Meg kell értenlink, hogyan néz ki a
megfelel6 tamogatas, és miként igazithato
az egyes orszagok kozotti
kUlonbségekhez, példaul a varosi és vidéki
kornyezet sajatossagaihoz. Azokon a
terlleteken, ahol kicsi a népsUrliség vagy
a  szakértelem  korlatozott,  hogyan
alkalmazhatok a technoldgiai megoldasok
— példaul a telemedicina és a
tavmentoralas - a tamogatas
biztositasara? Hasznalhatdk-e hordhato
vagy mas tipusu technologiai eszkozok a
fizikai és mentalis egészségi allapot
monitorozasara? A tamogatas formai kozé
tartoznak:

. Csaladi tamogatas

. Korai intervencié

« Kozvetlen tamogatas a PWS-el él6
személyek szamara

. Hozzaférés az egészségugyi
ellatashoz a problémas viselkedések
€s a mentalis zavarok kezelése
céljabol

. Krizishelyzetek kezelése

6. Rész: Utiterv a PWS-hez kapcsol6dd mentalis egészség
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Osszegzés

Osszegzésként visszatériink ahhoz az ellentéthez, amely
egyrészt az Uj kezelések megjelenésébdl fakadd lehetbsegek
kozott all fenn — ezek egy része mar elérhetd, masok fejlesztés
alatt allnak, és képesek lehetnek alapvetéen megvaltoztatni az
életmin6séget —, masrészt pedig ahhoz a tényhez, hogy a vilag
szamos részén a PWS-sel él6 gyermekek csaladjai szamara
tovabbra is az jelenti a legnagyobb kihivast, hogy diagnoézist
kapjanak, informacidhoz jussanak, és gyermekuk megfeleld
egészségugyi ellatasban részesuljon. A PWS-sel él6 személyek
mentalis egészseégének és jollétének valddi javitasa érdekében tul
kell Iépnink a kezeléseken, és a tarsadalom egészére, a
lehetéségekhez valé hozzaférésre és a tarsadalmi befogadasra is
figyelemmel kell lennink. Ezt szemlélteti az IPWSO Mentalis
Egészségiigyi Kutatasi és Fejlesztési Utiterv (20. abra).

6. Rész: Utiterv a PWS-hez kapcsol6dd mentalis egészség
kutatasahoz és fejlesztéséhez
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Vision
A world where people with PWS and their families receive the services and
support they need to fulfil their potential and achieve their goals.

Vizié

Olyan vilag megteremtése, ahol a PWS-sel él6 személyek és csaladjaik
megkapjak mindazokat a szolgaltatasokat és tamogatasokat, amelyek
réven kibontakoztathatjak képességeiket és elérhetik céljaikat.

Mission

To unite the global PWS community to collectively find solutions to the
challenges of the syndrome and to support and advocate for people with
PWS and their families, PWS associations, and professionals who work with
people with PWS.

Kuldetés

A globalis PWS-k6z0sség Osszefogasa annak érdekében, hogy kozosen
talaljanak megoldasokat a szindroma kihivasaira, valamint tamogassak és
képviseljek a PWS-sel €l6 személyeket, csaladjaikat, a PWS-egyesuleteket
és a veluk dolgozé szakembereket.

Registered as a charity in England & Wales, charity no. 1182873
Bejegyzett jotékonysagi szervezet Angliaban és Walesben, Jotékonysagi
nyilvantartasi szam: 1182873
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