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प्रैडर-विली सिंड्रोम से ग्रस्त वयस्क

चिकित्सा देखभाल: अवलोकन
चिकित्सा देखभाल: मूल्यांकन



IPWSO के नैदानिक और वैज्ञानिक सलाहकार बोर्ड द्वारा अनुमोदित
नवंबर 2024


प्रैडर-विली सिंड्रोम से ग्रस्त वयस्क चिकित्सा देखभाल
चिकित्सकों के लिए मार्गदर्शन
प्रैडर-विली सिंड्रोम (PWS) जटिल आनुवंशिक विकार है जिसमें कई लक्षण हैं जिनमें छोटा कद, मोटापा, हाइपरफेजिया, बौद्धिक विकलांगता, वृद्धि हार्मोन की कमी, हाइपोगोनाडिज्म और व्यवहार संबंधी समस्याएं शामिल हैं। PWS क्रोमोसोम 15 पर आनुवंशिक जानकारी की अभिव्यक्ति की अनुपस्थिति के कारण होता है जो तीन आनुवंशिक परिवर्तनों में से एक के कारण होता है (गुणसूत्र 15q11.2-q13 पर पैतृक विलोपन; मातृ यूनिपैरेंटल डिसोमी; गुणसूत्र 15 पर एक छाप दोष)। आनुवंशिक परीक्षण के साथ एक नैदानिक PWS निदान की पुष्टि करना भी महत्वपूर्ण है। DNA मिथाइलेशन विश्लेषण >99% मामलों में निदान की पुष्टि करता है। हालांकि, यदि परीक्षण कम विश्वसनीय तरीकों से किया गया था, तो DNA मिथाइलेशन विश्लेषण के साथ आनुवंशिक परीक्षण को दोहराने पर विचार किया जाना चाहिए क्योंकि कुछ अन्य स्थितियां नैदानिक रूप से PWS के साथ ओवरलैप होती हैं। IPWSO सहायता कर सकता है। 

पिछले कुछ दशकों में PWS के बारे में ज्ञान में सुधार के परिणामस्वरूप, कई वयस्क स्वस्थ हैं और बुढ़ापे तक जीवित हैं,विशेष रूप से जब वे कठोरता से पर्यवेक्षित, कैलोरी-प्रतिबंधित आहार पर होते हैं और सह-रुग्णता को रोका जाता है या सक्रिय रूप से इलाज किया जाता है। आवधिक चिकित्सा जांच और रक्त परीक्षण आवश्यक हैं और वार्षिक जांच की अनुशंसा की जाती है। 

हालांकि, IPWSO मानता है कि स्वास्थ्य देखभाल सेवाओं और विशेषज्ञों की एक्सेस दुनिया भर में काफी भिन्न हो सकती है। यह दस्तावेज़ PWS से ग्रस्त वयस्कों में मुख्य स्वास्थ्य देखभाल आवश्यकताओं का सारांश प्रस्तुत करता है।

सबसे सामान्य लक्षण और सह-रुग्णता: 
· हाइपरफेजिया - खाने के लिए एक अनियंत्रित रूप से मजबूत ड्राइव, जिससे गंभीर मोटापा हो जाता है यदि भोजन प्रतिबंधित, नियंत्रित और पर्यवेक्षित नहीं है
· हाइपोटोनिया और मांसपेशियों का कम द्रव्यमान - अक्सर कम शारीरिक गतिविधि के स्तर के साथ जोड़ा जाता है जिसके परिणामस्वरूप कम कैलोरी की आवश्यकता होती है। यह चयापचय को प्रभावित करता है और स्कोलियोसिस और काइफोसिस के लिए एक प्रमुख कारण है। सामान्य बॉडीमासइंडेक्स (BMI)2 के साथ भी शरीर में वसा सामान्य से अधिक है)
· गंभीर मोटापा - जिससे टाइप 2 डायबिटिस, उच्च रक्तचाप, श्वसन और हृदयविफलता, अवरोधक स्लीप एपनिया, मोटापे से ग्रस्त हाइपोवेंटिलेशन सिंड्रोम, हाइपरकोलेस्ट्रोलेमिया, शिरा घनास्त्रता ( वेनस थ्रोम्बोसिस) और जोड़ों की असामान्यताओं के लिए उच्च जोखिम होता है
· पिट्यूटरी हार्मोनल अपर्याप्तताएं - जैसे हाइपोगोनाडिज़्म, वृद्धि हार्मोन हार्मोन की कमी और सेंट्रल हाइपोथायरॉइडिज़्म
· जठरांत्र - स्वायत्त तंत्रिका तंत्र के खराब कामकाज के कारण PWS वाले अधिकांश व्यक्तियों में उल्टी करने की प्रवृत्ति कम हो जाती है। कई लोगों को चबाने और निगलने में कठिनाई होती है जिससे रिफ्लक्स और घुटन का जोखिम होता है। पुरानी कब्ज सामान्य है और यह आंतों के मार्ग में देरी के कारण होती है। उल्टी गंभीर बीमारी का संकेत हो सकती है
· त्वचा का उखाड़ना - अक्सर तनाव और व्यवसाय की कमी से संबंधित होता है और संक्रमण और निशान के लिए जोखिम से जुड़ा होता है। त्वचा को उखाड़ने से गंभीर बीमारियां हो सकती हैं यदि सर्जरी के बाद के घावों को अच्छी तरह से सुरक्षित नहीं किया जाता है
· रेक्टल पिकिंग - अक्सर कब्ज से संबंधित होता है और जब गंभीर होता है तो रेक्टल अल्सर, गंभीर रक्तस्राव, एनीमिया, फिस्टुला और संक्रमण का कारण बन सकता है
· वैश्विक विकासात्मक विलंब/बौद्धिक/सीखने की अक्षमता और व्यवहार संबंधी विकारों का इतिहास - हल्के से गंभीर तक, अक्सर दैनिक जीवन का प्रबंधन करने के लिए समर्थन की आवश्यकता होती है
· मनोविकृति और/या मनोदशा संबंधी विकार - अप्रत्याशित रूप से उत्पन्न हो सकते हैं और मनोवैज्ञानिक मूल्यांकन की आवश्यकता होती है। व्यवहार में अचानक और लगातार परिवर्तन या भूख की कमी शारीरिक या मनोरोग संबंधी बीमारी का संकेत हो सकती है
· तनाव असहिष्णुता - रिश्तों को प्रभावित करता है और त्वचा को चुनने और गुस्सा करने के दौरे का कारण हो सकता है
· श्वसन संबंधी समस्याएं - स्लीप एपनिया सामान्य है और इसका मूल्यांकन किया जाना चाहिए क्योंकि यह हृदय रोगों से जुड़ा हुआ है

अतिरिक्त समस्याएं:
· तापमान विनियमन में असामान्यताएं - कभी-कभी हाइपरथर्मिया, हाइपोथर्मिया और गंभीर संक्रमण के बाद बुखार की प्रतिक्रिया की कमी का कारण बनती हैं
· उच्च दर्द सीमा - लक्षणों और उनकी गंभीरता की उपेक्षा करने का जोखिम बढ़ सकता है। यहां तक कि अगर लक्षण गंभीर नहीं हैं, तो रेडियोलॉजी परीक्षण पर विचार किया जाना चाहिए
· गैस्ट्रोपैरेसिस और गैस्ट्रिक नेक्रोसिस - दुर्लभ मामलों में, अधिक खा लेने या कब्ज और गैस्ट्रोएंटेरिटिस के साथ पेट का फूलना हो सकता है। दर्द और उल्टी अनुपस्थित हो सकती है। गैस्ट्रिक ट्यूब जीवनरक्षक हो सकती है क्योंकि गैस्ट्रिक नेक्रोसिस की ओर प्रगति हो सकती है जिसके लिए तीव्र हस्तक्षेप की आवश्यकता होती है

चिकित्सा इतिहास पर ध्यान, निम्नलिखित पर जोर देने के साथ: 
PWS से ग्रस्त वयस्कों को अक्सर अपनी स्वास्थ्य देखभाल की जरूरतों का वर्णन करने में कठिनाई होती है और परिवार/देखभाल करने वालों से सावधानीपूर्वक चिकित्सा इतिहास जानना आवश्यक है।

· दवाएं और डोज़ - उन दवाओं का मूल्यांकन जो अब आवश्यक नहीं हैं, दवाओं के बीच परस्पर क्रिया और दवाओं के दुष्प्रभाव (उदाहरण के लिए हाइपोनेट्रेमिया)
· वजन - साप्ताहिक माप में परिवर्तन, विशेष रूप से हाल के परिवर्तन
· खाद्य पर्यावरण - घर पर, काम पर और बीच में भोजन तक पहुंच, पर्यवेक्षण की सीमा, आहार संबंधी हस्तक्षेप
· शारीरिक गतिविधि/व्यायाम – दिनचर्या, प्रति सप्ताह घंटे
· सांस लेना - गतिविधि के साथ सांस की तकलीफ, खासकर यदि यह नई शुरुआत हो 
· नींद संबंधी असामान्यताएं - खर्राटे, एपनिया के लक्षण, अनिद्रा, दिन में उनींदापन
· जठरांत्र संबंधी समस्याएं - निगलने में कठिनाई, रिफ्लक्स, कब्ज और इसका उपचार, रेक्टल पिकिंग
· बिस्तर गीला करना - मूत्र मार्ग में संक्रमण को अपवर्जित करें, खासकर अगर यह नई शुरुआत हो।
· कामेच्छा, संबंध और शिक्षा - मासिक धर्म चक्र, यौन गतिविधि, गर्भनिरोधक, संभावित यौन उत्पीड़न
· त्वचा को उखाड़ना - संक्रमण का कारण बन सकता है और इसमें आक्रामक नाखून और होंठ का काटना शामिल है
· दंत समस्याएं - रिफ्लक्स से नुकसान, दांत पीसना, पीरियोडोंटाइटिस 
· कम प्रभाव वाले फ्रैक्चर का इतिहास - हड्डी खनिज घनत्व मूल्यांकन (DEXA) पर विचार करें, नए शुरुआत वाले चाल पैटर्न में परिवर्तन एक फ्रैक्चर को खारिज करने के लिए रेडियोग्राफ़ की मांग करते हैं 
· मानसिक/भावनात्मक/मनोवैज्ञानिक अवस्थाएं
· व्यवहार संबंधी समस्याएं व्यापक हो सकती हैं जब हर रोज़ की संरचना का अभाव हो, योजनाएं बदली जाएं या असुरक्षा के साथ अन्य स्थितियों में। समर्थन और दैनिक कार्यक्रम की आवश्यकता है
· असामान्य आदतें - जैसे, दृढ़ता, दोहरा व्यवहार, ऑटिस्टिक विशेषताएं
· मनोरोग संबंधी लक्षण - मनोविकृति, अवसाद, मनोदशा संबंधी विकार। मनोरोग मूल्यांकन और दवा की आवश्यकता हो सकती है। एंटीसाइकोटिक्स की कम डोज़ सामान्य तौर पर पर्याप्त होती है और प्रतिकूल प्रभावों को कम करने में मदद करती है
· जीवन की स्थिति - उदाहरण के लिए, परिवार के साथ घर पर रहना, मिश्रित या PWS-विशेष समूह घरों में? PWS के बारे में रोगी की सामाजिक और आर्थिक स्थिति और देखभाल करने वालों के ज्ञान का आकलन करें
· कार्य स्थिति/दिन कार्यक्रम - शैक्षिक इनपुट और संतोषजनक गतिविधि?
 
शारीरिक परीक्षण (वार्षिक): 
· ऊंचाई, वजन और बॉडी मास इंडेक्स (BMI किग्रा/मी2) 
· रक्तचाप, नाड़ी, हृदय और फेफड़े की ऑस्केल्टेशन- उच्च रक्तचाप? ह्रदय की विफलता? अतालता? (अर्थेमिया) 
· पैरों में सूजन- द्रव या लसीका का संचय, या मोटापे के कारण? द्रव का संचय (निर्भर एडिमा) मूत्रवर्धक और संपीड़न मोज़े के साथ इलाज किया जाता है। लसीकाशोथ के उपचार के लिए केवल संपीड़न मोज़े प्रभावी हैं, और मोज़े का आकार मापने के लिए अधिमानतः एक प्रशिक्षित व्यावसायिक चिकित्सक द्वारा किया जाना चाहिए। मोटे व्यक्ति में वजन कम करने से पैर की एडिमा को कम करने में मदद मिलती है
· पेट की जांच - कब्ज? कोलेलिथियासिस? गंभीर पेट की सूजन होने पर रेक्टल परीक्षा और पेट के रेडियोग्राफ़ पर विचार करें
· पीठ और जोड़ों का निरीक्षण - स्कोलियोसिस, काइफोसिस, जोड़ों की असामान्यताएं?
· त्वचा - अल्सर? संक्रमण?
· पैर और पैर की स्थिति - गंभीर पेस प्लानस? विशेष जूते/जूते के आवेषण की आवश्यकता है?
· पुरुष जननांग - क्रिप्टोर्किडिज्म? मूत्र रोग विशेषज्ञ को रेफर करने पर विचार करें। खराब स्वच्छता के कारण इन्गुइनल-क्रुरल फंगल संक्रमण

रक्त परीक्षण (वार्षिक):
· हीमोग्लोबिन और रक्त कोशिका की गणना 
· Na+, K+, क्रिएटिनिन, यकृत एंजाइम
· उपवास के दौरान रक्त में लिपिड 
· हीमोग्लोबिन A1c और उपवास के दौरान रक्त में ग्लूकोज़
· विटामिन D (25-OH), कैल्शियम 
· थायरॉइड फंक्शन टेस्टिंग (TSH, फ्री T3, फ्री T4) 
· यौन हार्मोन प्रोफ़ाइल (LH, FSH, महिलाओं में एस्ट्रोजन और पुरुषों में उपवास के दौरान टेस्टोस्टेरोन)  
· IGF-1: जो लोग ग्रोथ हार्मोन के साथ इलाज करा रहे हैं, उनके लिए डोज़ और अनुपालन की पुष्टि करना 

अन्य सुझाव:
· नेत्र विज्ञान परीक्षा - हर 2 से 3 साल में
· दंत परीक्षण और स्वच्छता - यदि आवश्यक हो तो वार्षिक दो या अधिक बार
· श्रवण मूल्यांकन - जिन लोगों की वक्तृता कमजोर है और जो 50 वर्ष से अधिक आयु के हैं
· मानसिक स्थिति - यदि मानसिक स्थिति या व्यवहार में अचानक और लगातार परिवर्तन हुआ है, तो मानसिक बीमारी की शुरुआत के संकेत देने वाले असामान्य मानसिक विश्वासों या अनुभवों की उपस्थिति का आकलन करें
· इकोकार्डियोग्राफी - हर 2 से 3 साल में, खासकर यदि मोटापे से ग्रस्त हो
· राष्ट्रीय रोग जांच कार्यक्रम में सहभागिता 

यदि संभव हो, तो निम्नलिखित का भी सुझाव दिया जाता है:
· एंडोक्रिनोलॉजिस्ट - हाइपोथैलेमिक/पिट्यूटरी फ़ंक्शन और मधुमेह के लिए जोखिम का आकलन करने के लिए। बिना किसी विरोधाभास के विकास हार्मोन और सेक्स हार्मोन उपचार का सुझाव दिया जाता है
· मेडिकल जेनेटिसिस्ट - आनुवंशिक परीक्षण की पुष्टि करने और माता-पिता और परिवार के सदस्यों के लिए आनुवंशिक परामर्श के लिए
· आहार विशेषज्ञ (या समकक्ष) - PWS आवश्यकताओं के ज्ञान को सुनिश्चित करने के लिए
· फिजियोथेरेपी - जोड़ों, मांसपेशियों का आकलन करने और मोटर गतिविधियों के लिए सुझाव और एडेमा के प्रबंधन में सहायक के रूप में
· DEXA (दोहरी ऊर्जा एक्स-रे अवशोषणमिति) - हड्डी खनिज घनत्व और शरीर की संरचना का आकलन करने के लिए
· जैवविद्युत प्रतिबाधा - शरीर संरचना मापन के लिए
· स्टैंडिंग स्पाइन रेडियोग्राफ़्स - स्कोलियोसिस और/या काइफोसिस वाले लोगों के लिए, प्रगति की निगरानी के लिए। गंभीर कब्ज का भी पता लगाया जा सकता है।  
· नींद के अध्ययन - यदि स्लीप एपनिया का संदेह है या जब दिन में नींद आती है
· ENT विशेषज्ञ - यदि अत्यधिक खर्राटे लेना
· स्पीच पैथोलॉजी - निगलने की कार्यप्रणाली के आकलन और प्रबंधन के लिए यदि डिस्फेजिया के लिए महत्वपूर्ण चिंता हो

अधिक जानकारी अंतर्राष्ट्रीय प्रैडर-विली सिंड्रोम संगठन (IPWSO) वेबसाइट पर पाई जा सकती है जिसमें 100 से अधिक देशों में पारिवारिक सहायता संगठनों के बारे में जानकारी शामिल है: http://www.ipwso.org 

तीव्र स्थितियों में सलाह: स्वास्थ्य पेशेवरों और परिवारों के लिए: https://ipwso.org/information-for-medical-professionals/important-medical-facts/ 

इंटरनेट पर PWS के बारे में विस्तृत जानकारी का एक स्रोत GeneReviews में है: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/ 
www.ipwso.org इंग्लैंड और वेल्स में एक चैरिटी के रूप में पंजीकृत, चैरिटी संख्या 1182873IPWSO दुनिया भर में PWS से पीड़ित लोगों और उनके परिवारों को सहायता देने के लिए दान पर निर्भर है।
हमारे काम के बारे में अधिक जानने और दान करने के लिए कृपया हमें इस पते पर संपर्क करें: www.ipwso.org/donate
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