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Περίλθψθ 

Σηε παξνχζα πηπρηαθή εξγαζία κε ηίηιν «Prader-Willi. Αλαπηπμηαθέο δηαηαξαρέο θαη ζπ-

λνδά πξνβιήκαηα αλά ειηθηαθή νκάδα» ζα αλαπηπρζεί ην ζχλδξνκν Prader Willi πξνζεγ-

γίδνληαο ηηο αλαπηπμηαθέο δηαηαξαρέο θαζψο θαη ηα πηζαλά ζπλνδά πξνβιήκαηα πνπ 

παξνπζηάδνληαη αλά ειηθηαθή νκάδα. Πξφθεηηαη γηα γελεηηθή δηαηαξαρή πνπ αλήθεη ζηελ 

θαηεγνξία ησλ ζπλδξφκσλ κηθξνειιείςεσλ, θαηά ην νπνίν ην 75% νθείιεηαη ζε κη-

θξνειιείςεηο ηεο ρξσκνζσκηθήο πεξηνρήο 15q11-13, ην 24% ζε δηζσκία απφ ηελ πιεπξά 

ηεο κεηέξαο θαη θαηά 1% νθείιεηαη ζην θαηλφκελν ηεο γελεηηθήο απνηχπσζεο. Οη θιηληθέο 

εθδειψζεηο, φπσο ε βξεθηθή ππνηνλία θαη ε θαθή ζίηηζε, ε βνπιηκία θαη ε παρπζαξθία 

παξνπζηάδνληαη ζην 2ν-5ν έηνο. Παξνπζηάδνληαη επίζεο θιηληθά ζπκπηψκαηα φπσο π-

πεξθαγία, γλσζηηθέο ειιείςεηο θαη πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο. Φαηλνηππηθά ραξαθηεξη-

ζηηθά ηνπ ζπλδξφκνπ είλαη ην ρακειφ αλάζηεκα, ηα κηθξά άθξα θαη ην ραξαθηεξηζηηθφ 

ιεπηφ άλσ ρείινο.  Δπίζεο παξνπζηάδνπλ ππνγνλαδηζκφ. Τν ζχλδξνκν απηφ ζεσξείηαη ε 

ζπλεζέζηεξε γελεηηθή αηηία ηεο λνζεξήο παρπζαξθίαο πνπ έρεη ηαπηνπνηεζεί κέρξη ζηηγ-

κήο.  Η ζπλ-λνζεξφηεηα πνπ παξνπζηάδεηαη ιφγσ ηνπ ζπλδξφκνπ αθνξά παζνινγηθά, θη-

λεηηθά, ςπρηαηξηθά γλσζηηθά θαη ζπκπεξηθνξηζηηθά πξνβιήκαηα ηα νπνία σζηφζν ζα 

πξέπεη λα εληνπίδνληαη έγθαηξα απφ ηνπο εμεηδηθεπκέλνπο επαγγεικαηίεο πγείαο.  Ψο πξνο 

ηηο δηαζέζηκεο ζεξαπεπηηθέο  παξεκβάζεηο, ε ζπκβνιή ηεο απμεηηθήο νξκφλεο ζεσ-ξείηαη 

ζεκαληηθή, παξά ην φηη εθαξκφδεηαη γηα ηελ αληηκεηψπηζε κεξηθψλ εθ ησλ επί κέ-ξνπο 

θιηληθψλ εθδειψζεσλ ηνπ ζπλδξφκνπ φπσο ην ρακειφ αλάζηεκα. 

   Η δηαρείξηζε ησλ αηφκσλ κε PWS απφ ην νηθνγελεηαθφ ηνπο πεξηβάιινλ δηαδξα-

καηίδεη εμέρνληα ξφιν, εθφζνλ είλαη δσηηθήο ζεκαζίαο ε παξνρή ηεο θαηάιιειεο θξνληί-

δαο γηα ηελ αλαθνχθηζε θαη ππνβνήζεζε ησλ αλσηέξσ πξνβιεκάησλ. Ο ξφινο ησλ 

εμεηδηθεπκέ-λσλ επαγγεικαηηψλ πγείαο, πξέπεη εθηφο ησλ άιισλ λα είλαη ζπκβνπιεπηηθφο 

αιιά θαη ππνζηεξηθηηθφο πξνο ηελ νηθνγέλεηα, πξνθεηκέλνπ απηή λα είλαη ζε ζέζε λα ε-

ληνπίδεη έ-γθαηξα ηηο φπνηεο πηζαλέο κειινληηθέο δηαηαξαρέο πνπ ζα παξνπζηαζηνχλ.  

    Τν PWS είλαη έλα πνιπζπζηεκηθφ ζχλδξνκν ηνπ νπνίνπ ε αληηκεηψπηζε πξνζεγ-

γίδεηαη απφ δηεπηζηεκνληθέο ζπλεξγαζίεο κεηαμχ θιηληθψλ γηαηξψλ, εμεηδηθεπκέλσλ θπζην-

ζεξαπεπηψλ, ελδνθξηλνιφγσλ, γαζηξεληεξνιφγσλ, ςπρνιφγσλ θ.ά. Οη ζεξαπεπηηθέο 

παξεκβά-ζεηο είλαη πνιιαπιέο θαη ζπλερείο ζε φιε ηε δηάξθεηα ηεο δσήο ηνπο. 

   Τέινο, θάπνηεο εθπαηδεπηηθέο παξεκβάζεηο δχλαληαη λα βειηηψζνπλ ηηο γλσζηηθέο 

ηθαλφηεηεο, ηηο δηαηξνθηθέο ζπλήζεηεο αιιά θαη ηελ πνηφηεηα δσήο σο πξνο ηελ απηνεμπ-

πεξέηεζε θαη ηελ απηνλνκία απηψλ ησλ αηφκσλ. 
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Abstract 

In the present dissertation entitled “Prader-Willi. Developmental disorders and intercurrent 

problems per age group” the Prader Willi syndrome will be analyzed by approaching the 

developmental disorders and the possible intercurrent problems which appear per age 

group. It is a genetic disorder that belongs to the micro-deficiencies syndrome category, 

75% of which results from micro-deficiencies in the chromosome area 15q11-13, 24% re-

sults from disiomia on the part of the mother and 1% results from the phenomenon of ge-

netic imprinting. The clinical manifestations, including infantile hypotonia and poor 

feeding, bulimia and obesity are present in the 2
nd

-5
th

 year of age. More clinical symptoms 

are also evident such as overeating, cognitive deficiencies and behavioural problems. The 

phenotypic characteristics of the particular syndrome are low stature, small limbs and a typ-

ical thin upper lip. Another characteristic is hypogonadism. This syndrome is considered to 

be the most common cause of morbid obesity that has been so far identified. The comorbid-

ity which is due to the syndrome involves pathological, mobility, psychiatric, cognitive and 

behavioral problems which should be detected early on by specialized health professionals. 

With reference to available therapeutic interventions, the contribution of the growth hor-

mone is considered important, even though it is used to deal with some of the individual 

clinical manifestations of the syndrome such as the low posture. 

   The family environment has a crucial role in handling people with PWS, since what 

is of crucial importance is to provide the proper care for the relief and aid the aforemen-

tioned problems. The role of specialized health professionals should, among other things, 

be consulting as well as supportive towards the family, in order for them to be able to rec-

ognize any possible future disorders that may appear. 

   The PWS is a multisystemic syndrome the treatment of which is approached by in-

terdisciplinary co operations among clinical doctors, specialized physiotherapists, endocri-

nologists, gastroenterologists, psychologists etc. Therapeutic interventions are multiple and 

continuous throughout an individual’s life. 

   Finally, certain educational interventions can improve cognitive abilities and eating 

habits as well as the quality of life regarding the issues of self-handling and the autonomy 

of these individuals. 

 

 

Key words: Prader-Willi syndrome, clinical characteristics of the syndrome, genetic analy-

sis, syndrome therapies, educational interventions 



x 
 

 

  



xi 
 

Περιεχόμενα 

Δήλωςη ςυγγραφέα μεταπτυχιακήσ εργαςίασ .............................................................. iv 

Ευχαριςτίεσ ............................................................................................................................. v 

Αφιερώςεισ ............................................................................................................................ vi 

Περίλθψθ .............................................................................................................................. vii 

Λέμεηο θιεηδηά: ζύλδξνκν Prader-Willi, θιηληθή ραξαθηεξηζηηθά ζπλδξόκνπ, 

γνληδηαθή αλάιπζε, ζεξαπείεο ζπλδξόκνπ, εθπαηδεπηηθέο παξεκβάζεηο. ...................... viii 

Abstract ................................................................................................................................. ix 

΢υντομογραφίεσ .................................................................................................................. xiii 

Πξόινγνο ................................................................................................................................1 

1.Δηζαγσγή ............................................................................................................................2 

2. ΢ύλδξνκν Prader-Willi .......................................................................................................3 

2.1 Ιςτορική αλαδξνκή ............................................................................................................... 3 

2.2 Οξηζκόο ηνπ ζπλδξόκνπ Prader-Willi ................................................................................ 4 

2.3 Διαγνωςτικά κριτήρια ηνπ ςυνδρόμου Prader-Willi ............................................. 5 

2.4 Εργαςτηριακή διάγνωςη του ςυνδρόμου ή μοριακή διάγνωςη ....................... 7 

3. Κλινικι ραξαθηεξηζηηθά ανά θλικιακι ομάδα ..............................................................10 

3.1 Κλινική εικόνα και μέθοδοι  διάγνωςησ κατά την προγεννητική περίοδο 

έωσ και τη βρεφική ειηθία ..................................................................................................... 10 

3.2 Κιηληθά ραξαθηεξηζηηθά ζηε λεπηαθή θαη παηδηθή ειηθία ........................................ 12 

3.3Κλινική εηθόλα ςτη προεφηβική και εφηβική ηλικία ............................................ 16 

3.4 Κιηληθή εηθόλα ζηελ ελήιηθε δσή ..................................................................................... 17 

4. ΢πλ-λνζεξόηεηα, ζεξαπείεο θαη δηαρείξηζε ..................................................................20 

4.1 Ννζεξή παρπζαξθία ...............................................................................................20 

4.2Γαζηξεληεξνινγηθέο δηαηαξαρέο ..............................................................................26 

4.3 Οδνληηαηξηθέο δηαηαξαρέο .................................................................................................. 27 

4.4 Γηαηαξαρέο ηνπ κπνζθειεηηθνύ ζπζηήκαηνο .................................................................. 27 

4.5 Γηαηαξαρέο ηεο αλαπλνήο ζηνλ ύπλν................................................................................. 29 

4.6  Κεληξηθή επηλεθξηδηαθή αλεπάξθεηα .............................................................................. 30 

4.7 Ψπρηαηξηθέο δηαηαξαρέο ...................................................................................................... 31 

4.7.1 Σπκπεξηθνξέο .......................................................................................................31 

4.7.2 Φαηλφηππνο ηεο ππεξθαγίαο.................................................................................32 

4.7.3 Skin-picking .........................................................................................................32 

4.7.4 Δθξήμεηο ζπκνχ ....................................................................................................33 

4.7.5 Απηνθηνληθφο ηδεαζκφο θαη απφπεηξα απηνθηνλίαο ............................................33 

4.7.6 Δπηδξάζεηο ζηε ζπκπεξηθνξά ησλ αηφκσλ κε PWS ιφγσ παλδεκίαο .................34 

5. Θεξαπείεο θαη θξνληίδα .................................................................................................34 

5.1 Θεξαπεία κε απμεηηθή νξκόλε ........................................................................................... 35 

5.2 Θεξαπεία νξκνληθήο ππνθαηάζηαζεο θύινπ .................................................................. 36 

5.3 Ο ξόινο ηεο ςπρνζεξαπείαο ζε άηνκα κε PWS .............................................................. 38 

5.4  Ο ξόινο ηεο ινγνζεξαπείαο θαη ηεο εξγνζεξαπείαο ..................................................... 39 

5.5 Ο ξόινο ηεο θπζηνζεξαπείαο .............................................................................................. 40 



xii 
 

5.6 Ο ξόινο ηνπ δηαηξνθνιόγνπ ............................................................................................... 40 

6. Δθπαηδεπηηθέο παξεκβάζεηο ...........................................................................................43 

6.1 Ννεηηθέο θαη γλσζηηθέο ηθαλόηεηεο ................................................................................. 43 

6.2 Βαζηθέο αξρέο εθπαίδεπζεο ησλ παηδηώλ κε PWS ........................................................ 44 

7.Η πνηόηεηα δσήο ησλ νηθνγελεηαθώλ θξνληηζηώλ κε άηνκν  PWS ............................45 

7.1 ΢πκβνπιεπηηθή γνλέσλ ........................................................................................................ 46 

8.΢πκπεξάζκαηα..................................................................................................................47 

Παξάξηεκα 1 .......................................................................................................................50 

ΑΝΑΦΟΡΔ΢ ........................................................................................................................53 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 

 



xiii 
 

 

 

 

 

Συντομογραφίεσ 
 

  Αγγιηθή νξνινγία Διιεληθή νξνινγία 

PWS Prader-Willi syndrome Prader-Willi Σχλδξνκν 

GH Growth hormone Αλαπηπμηαθή νξκφλε 

GHD                  Growth hormone deficiency Αλεπάξθεηα απμεηηθήο νξκφλεο 

mUPD Maternal uniparental disomy 15 Μεηξηθή κνλνγνλετθή δηζσκία 15 

DEL Paternal deletion of 15q11-13 Παηξηθή δηαγξαθή ηνπ 15q11-13 

FTT Failure to thrive Απνηπρία επδνθίκεζεο 

FSH Follicle-stimulating hormone Ψνζπιαθηνηξφπνο νξκφλε 

LH Luteinizing hormone Ψρξηλνηξφπνο νξκφλε  

CAI Central adrenal insufficiency Κεληξηθή επηλεθξηδηθή αλεπάξθεηα 

ACTH Adrenocorticotropic hormone Αδξελνθνξηηθνηξνπηθή νξκφλε 

EMO Early-onset Morbid Obesity Ννζεξή παρπζαξθία πξψηκε έλαξμε 

 

SibC 

Normal non-obese Sibling Controls of 

PWS and EMO subjects 

Με παρχζαξθνη αδειθνί, άηνκα ε-

ιέγρνπ κε PWS θαη EMO 

   

   

   

   

   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



1 
 

Πξόινγνο 

Τν ζχλδξνκν Prader-Willi νξίδεηαη σο κηα ζχλζεηε γελεηηθή δηαηαξαρή ε νπνία νθείιεηαη 

ζηελ απψιεηα ηεο έθθξαζεο πεξηζζνηέξσλ ηνπ ελφο γνληδίσλ, πνπ εδξάδνληαη ζην  ρξσ-

κφζσκα 15. Αλ θαη είλαη κηα ζπάληα λεπξνγελεηηθή δηαηαξαρή, απνηειεί ηε πην θνηλή γλσ-

ζηή γελεηηθή αηηία γηα ηελ παρπζαξθία, ζε βαζκφ απεηιεηηθφ γηα ηε δσή ησλ αηφκσλ κε 

PWS 
(1)

. 

   Τα δηαγλσζηηθά θξηηήξηα ηνπ ζπλδξφκνπ θαζηεξψζεθαλ κεηά απφ εθηεηακέλεο κε-

ιέηεο δηεπηζηεκνληθψλ νκάδσλ, κε ζθνπφ ηελ έγθαηξε δηάγλσζε θαη ηελ θαηάιιειε παξν-

ρή θξνληίδαο.  Σηε δηαζθάιηζε ηεο εγθπξφηεηαο ηεο θιηληθήο δηάγλσζεο, ζπλέβαιε 

θαζνξηζηηθά ε αικαηψδεο αλάπηπμε ησλ κνξηαθψλ ηερληθψλ. Τα θιηληθά δηαγλσζηηθά θξη-

ηήξηα ζε ζπλδπαζκφ κε ηα γελεηηθά ηεζη απνηεινχλ ηε βάζε γηα ηελ αληηκεηψπηζε ησλ δη-

αηαξαρψλ πνπ ζπλαληάκε ζην ζχλδξνκν PWS.  Η ζεξαπεπηηθή αληηκεηψπηζε ηνπ 

ζπλδξφκνπ, πεξηιακβάλεη ηαηξηθέο θαη εθπαηδεπηηθέο εηδηθφηεηεο, νη νπνίεο ζα ζπκβάινπλ 

ζηε θξνληίδα ησλ αηφκσλ ζην κεγαιχηεξν κέξνο ηεο δσήο ηνπο κε εμαηνκηθεπκέλεο ζεξα-

πείεο. Λφγσ ηεο απμεκέλεο επαισηφηεηαο ησλ αζζελψλ κε PWS απαηηείηαη ηαθηηθή εξγα-

ζηεξηαθή επαλαμηνιφγεζε γηα ηελ ζπλέρηζε ή ηελ ηξνπνπνίεζε ησλ ζεξαπεπηηθψλ 

ζρεκάησλ 
(2)

.   

 Τα βαζηθά δηαγλσζηηθά θξηηήξηα ηνπ ζπλδξφκνπ είλαη ε βξεθηθή ππνηνλία, ν ππν-

γαλαδηζκφο, ε παρπζαξθία, νη ζπκπεξηθνξηθέο δηαηαξαρέο, ε λνεηηθή ζηέξεζε θαη νη κα-

ζεζηαθέο δπζθνιίεο. Ψζηφζν, ζχκθσλα κε ηα εξγαζηεξηαθά επξήκαηα, ε κεησκέλε 

παξαγσγή ηεο απμεηηθήο νξκφλεο, θαζψο θαη ε απνξχζκηζε ηεο παξαγσγήο ησλ θπιεηηθψλ 

νξκνλψλ νθείιεηαη ζηε δπζιεηηνπξγία ηνπ ππνζαιάκνπ, ζηελ νπνία επίζεο νθείιεηαη θαη ε 

κεησκέλε αίζζεζε θνξεζκνχ πνπ παξαηεξείηαη ζηα άηνκα κε ην ζχλδξνκν PWS. Η ζπλ-

λνζεξφηεηα πνπ παξαηεξείηαη, αθνξά πνιπζπζηεκηθέο δηαηαξαρέο φπσο νξζνπεδηθέο νθ-

ζαικνινγηθέο, γαζηξεληεξνινγηθέο κε επηπηψζεηο θαη ζε νδνληηαηξηθέο δηαηαξαρέο, πλεπ-

κνλνινγηθέο, σηνξηλνιαξπγγνινγηθέο, θαξδηαγγεηαθέο θαη ςπρηαηξηθέο
 (2)

.    

  Η δηαρείξηζε ησλ πνιιαπιψλ δηαηαξαρψλ απαηηεί ηελ εγξήγνξζε ησλ θξνληηζηψλ, 

ιφγσ ηεο κεγάιεο αληνρήο ζην πφλν πνπ παξαηεξείηαη ζηνπο αζζελείο.  Η επηθφξηηζε ησλ 

νηθνγελεηαθψλ θξνληηζηψλ, απφ έξεπλεο πνπ πξαγκαηνπνηήζεθαλ, επηβεβαηψλνπλ φηη ε 

πνηφηεηα δσήο ηεο νηθνγέλεηαο επεξεάδεηαη αξλεηηθά  ζε θνηλσληθφ, ςπρνινγηθφ θαη νηθν-

λνκηθφ επίπεδν.  Έλα απφ ηα ζνβαξά πξνβιήκαηα πνπ θαιείηαη λα αληηκεησπίζεη ε νηθνγέ-

λεηα, είλαη ην ελδερφκελν ηεο ππεξβνιηθήο αχμεζεο ζσκαηηθνχ βάξνπο ηνπ πάζρνληα κε, 

ζε βαζκφ παρπζαξθίαο, απφ ηελ πξψηκε λεπηαθή ειηθία ζε ζπλάξηεζε κε ηηο επηπινθέο 
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πνπ επηθέξεη ε παρπζαξθία, ε  νπνία απαηηεί επηζηηηζηηθή επηηήξεζε ζε φιε ηε δηάξθεηα 

ηεο δσήο ησλ αζζελψλ κε  PWS  
(3). 

 Η παξνχζα εξγαζία ζηνρεχεη, βάζεη βηβιηνγξαθηθψλ αλαθνξψλ θαη εξεπλεηηθψλ 

απνηειεζκάησλ ζρεηηθψλ κειεηψλ, λα πεξηγξάςεη ην ζχλδξνκν PWS. Να θαηαγξάςεη ηε 

θιηληθή εηθφλα αλά ειηθηαθή νκάδα, απφ ηελ εκβξπαθή ειηθία έσο ηελ ελήιηθε δσή, ηελ 

ζπλ-λνζεξφηεηα πνπ ζπλνδεχεη ην ζχλδξνκν, ηα απνηειέζκαηα ησλ ηξερφλησλ ζεξαπεπηη-

θψλ ζρεκάησλ, ηηο εθπαηδεπηηθέο παξεκβάζεηο πνπ πξνηείλνληαη γηα ηελ βέιηηζηε αθαδε-

κατθή πνξεία ησλ αηφκσλ κε PWS.  Τέινο, ηηο επηπηψζεηο ζηελ νηθνγέλεηα ησλ αζζελψλ 

θαη ηνπο ηξφπνπο πνπ κπνξνχλ -θαηά ην κέγηζην δπλαηφ- λα βνεζεζνχλ. 

 

1.Δηζαγσγή 

Τν ζχλδξνκν Prader-Willi είλαη κηα γελεηηθή δηαηαξαρή πνπ θαηλνηππηθά παξνπζηάδεη πν-

ιπζπζηεκηθέο εθδειψζεηο κεηαμχ ησλ νπνίσλ, γλσζηηθέο θαη ζπκπεξηθνξηθέο/ςπρηαηξηθέο 

δηαηαξαρέο. Πξφθεηηαη γηα δηαηαξαρή πνπ ζρεηίδεηαη κε παξακφξθσζε ζηε γελεηηθή δφκε-

ζε πνπ νθείιεηαη ζε επηγελεηηθά θαηλφκελα. Γελ έρεη απνδεηρζεί νχηε ν θιεξνλνκηθφο νχηε 

ν θπινζχλδεηνο ραξαθηήξαο ηνπ.  Η ζπρλφηεηα εκθάληζεο ηνπ είλαη 1:15 000-1:25 000 

ζην γεληθφ πιεζπζκφ.  Μεξηθά απφ ηα θπξηφηεξα ραξαθηεξηζηηθά ηνπ PWS είλαη ε λενγλη-

θή θαη βξεθηθή ππνηνλία, ε θαθή ζίηηζε, ε θαζπζηεξεκέλε θηλεηηθή θαη γισζζηθή αλάπηπ-

με.  

 Η παρπζαξθία είλαη απφ ηα βαζηθφηεξα ραξαθηεξηζηηθά ηνπ ζπλδξφκνπ.   Η βνπιη-

κηθή παρπζαξθία εκθαλίδεηαη κεηαμχ ηνπ 2
νπ

-6
νπ 

έηνπο, θαζψο έρεη ηαπηνπνηεζεί θαη σο 

λνζεξή παρπζαξθία.  Ο ππνγνλαδηζκφο εθδειψλεηαη θαη ζηα δχν θχια κε ππνπιαζία ησλ 

γελλεηηθψλ νξγάλσλ, θαζπζηεξεκέλε εθεβηθή αλάπηπμε θαη ζε θάπνηεο πεξηπηψζεηο ππν-

γνληκφηεηα 
(4)

.  Οη αζζελείο κε ζχλδξνκν PWS παξνπζηάδνπλ λνεηηθφ επίπεδν (IQ) κεηαμχ 

60-70 ελψ έλα κηθξφ πνζνζηφ εκθαλίδεη βαξηά λνεηηθή πζηέξεζε
 (5)

.  Σηα ζπκπεξηθνξηζηη-

θά ραξαθηεξηζηηθά παξαηεξνχληαη εθξήμεηο ζπκνχ/ νξγήο, ρεηξηζηηθή ζπκπεξηθνξά θαη 

ηδενςπραλαγθαζηηθά ραξαθηεξηζηηθά.  Τα δηαγλσζηηθά θξηηήξηα ηνπ ζπλδξφκνπ PWS θα-

ζηεξψζεθαλ γηα πξψηε θνξά ην 1993 απφ κηα δηεπηζηεκνληθή νκάδα, ζέηνληαο ηφζν ηηο 

βάζεηο γηα ηε δηάγλσζε θαη θαη’ επέθηαζε ηηο θαηάιιειεο ηαηξηθέο παξεκβάζεηο φζν θαη 

γηα ηε κειινληηθή θιηληθή θαη εξγαζηεξηαθή έξεπλα πνπ αθνξά ην ζχλδξνκν
 (1)

.  Η δηαηα-

ξαρή νθείιεηαη ζε ρξσκνζσκηθή βιάβε ζην 15
ν 

δεχγνο ρξσκνζσκάησλ κε ηξείο θχξηνπο 

κεραληζκνχο, έιιεηςε ηκήκαηνο ηνπ ρξσκνζψκαηνο 15(15q11.2-q13) πνπ θιεξνλνκείηαη 

απφ ηνλ παηέξα, ή παξνπζία δχν αληηγξάθσλ ηνπ ρξσκνζψκαηνο 15 (δηζσκία) απφ ηε κε-

ηέξα ή δηαγξαθή πξνεξρφκελε απφ ρξσκνζσκηθή κεηαηφπηζε
 (2) . 
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2. ΢ύλδξνκν Prader-Willi 

2.1 Ιςτορική αλαδξνκή 

Η πξψηε αλαθνξά έγηλε απφ ηνλ Charles Dikkens, ζην κπζηζηφξεκα ηνπ Pickwick Papers, 

ην 1830, φπνπ πεξηγξάθεη έλα αγφξη ζπλερψο λπζηαγκέλν.  Τν1861 ν Hopkins ID πεξηέ-

γξαςε έλαλ άλδξα αζζελή κε ηα θιηληθά ραξαθηεξηζηηθά ηνπ ζπλδξφκνπ ρσξίο φκσο λα 

πιεξνί ηα ηξέρνληα δηαγλσζηηθά θξηηήξηα.  Μεγαιχηεξεο αμηνπηζηίαο είλαη ηα επξήκαηα 

θαη ε ζεσξία ηνπ Dr Langdon Down φπνπ ην 1864 αλαθέξζεθε ζην ζχλδξνκν Down γηα 

ηελ πεξίπησζε ελφο θνξηηζηνχ 26 εηψλ, κε ρακειφ αλάζηεκα, ππέξβαξν, κε θνληά άθξα 

θαη παηδηθά ζεμνπαιηθά ραξαθηεξηζηηθά.  Τα επξήκαηα απφ ηελ λεθξνςία ηνπ ήηαλ ε ππν-

πιαζία ηεο κήηξαο θαη ησλ σνζεθψλ θαη παξνκνίαζε ηελ εηθφλα κε ηνπο ζειπθνχο ζηεη-

ξσκέλνπο ρνίξνπο.  Η παξαπάλσ δηαηαξαρή νλνκάζηεθε σο «πνιπζαξθία» 
(6)

.   

 Δπίζεκα ην ζχλδξνκν PWS πεξηγξάθηεθε ην 1956 απφ ηνλ παηδν-ελδνθξηλνιφγν Andrea 

Prader, ηνλ ηαηξφ Alexis Labhart, θαη ηνλ παηδίαηξν Heinrich Willi  κε εηδίθεπζε ζηε λεν-

γλνινγία.  Γεκνζίεπζαλ έλα άξζξν φπνπ πεξηέγξαθαλ ελλέα αζζελείο, πέληε άλδξεο θαη 

ηέζζεξηο γπλαίθεο, ειηθίαο απφ 3-23 εηψλ, νη νπνίνη είραλ σο θνηλφ ραξαθηεξηζηηθφ ηελ 

αθξαία λενγληθή ππνηνλία.  Παξαηεξήζεθαλ ηα εμήο ραξαθηεξηζηηθά: αδπλακία ζηελ θί-

λεζε, δπζθνιία ζην θιάκα θαη ην πηπίιηζκα, αδπλακία ή πιήξεο απνπζία θάπνησλ αληα-

λαθιαζηηθψλ.  Παξαηήξεζαλ επίζεο πσο πξντφληνο ηνπ ρξφλνπ ε ππνηνλία ησλ 

ζπκκεηερφλησλ βειηηψζεθε, ελψ παξάιιεια  παξαηεξήζεθαλ  καζεζηαθέο δπζθνιίεο,  

βνπιηκία θαη παρπζαξθία.  Θεψξεζαλ φηη ηα παξαπάλσ, ίζσο λα νθείινληαη ζε βιάβε 

ηνπ ππνζαιάκνπ, ρσξίο φκσο λα κπνξέζνπλ λα ην ηεθκεξηψζνπλ θαη λα ην αηηηνινγή-

ζνπλ επηζηεκνληθά.  Πεξηέγξαςαλ ζε κεγάιν βαζκφ ηα ραξαθηεξηζηηθά ηνπ PWS θαη νη 

έξεπλεο ηνπο απνηέιεζαλ ηε βάζε γηα ηελ εμέιημε ησλ ηξερφλησλ δηαγλσζηηθψλ θξηηεξί-

σλ ηεο δηαηαξαρήο.  Οη Hawkey θαη  Smithies ην 1976 πεξηέγξαςαλ έλαλ αζζελή κε 

PWS, ν νπνίνο ζχκθσλα κε ηελ θαξπνηππηθή αλάιπζε εκθάληδε αλσκαιία ζην 15
ν 
δεχ-

γνο ρξσκνζσκάησλ.  Σηελ ζπλέρεηα, ην 1981 επηβεβαηψζεθε απφ ηνλ Ledbetter φηη ε 

βιάβε ζην δεχγνο απηψλ ησλ ρξσκνζσκάησλ είλαη ε αηηία ηνπ ζπλδξφκνπ, εθαξκφδνληαο 

πςειήο επθξίλεηαο ρξσκνζσκηθή αλάιπζε
 (7)

.   

Τν ζχλδξνκν απαζρφιεζε θαη ηελ ηέρλε. To 1680 ν δσγξάθνο Juan Carreño de 

Miranda απνηχπσζε ζε δχν έξγα ηνπ κε ηελ νλνκαζία «La Monstrua» έλα εμάρξνλν θνξί-

ηζη κε ηα ραξαθηεξηζηηθά ηνπ ζπλδξφκνπ.  Τα έξγα εθηίζεληαη ζην κνπζείν Πξάδν ηεο Ι-

ζπαλίαο
 (8)

. 
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2.2 Οξηζκόο ηνπ ζπλδξόκνπ Prader-Willi 

Τν ζχλδξνκν PWS πξνθαιείηαη απφ γελεηηθέο θαη επηγελεηηθέο δηαηαξαρέο ζην ρξσκφζσ-

κα 15 ζηε πεξηνρή ( πεξηνρή PW/AS).  Σηελ πεξηνρή απηή ππάξρνπλ  γνλίδηα πνπ εκπιέθν-

ληαη ζηε ιεηηνπξγία θαη αλάπηπμε ηνπ εγθεθάινπ, σζηφζν ε έθθξαζε ηνπο εμαξηάηαη απφ 

ηε γνλετθή ηνπο πξνέιεπζε.  Τα ηέζζεξα θχξηα επηγελεηηθά θαηλφκελα απφ ηα νπνία 

πξνέξρεηαη ε εθδήισζε ηνπ ζπλδξφκνπ είλαη: 

  1) Η παηξηθή κηθξνδηαγξαθή ζην παηξηθφ ρξσκφζσκα 15 ζηε πεξηνρή 15q11-q13     θαη 

ζπκβαίλεη ζην 75-80% ησλ πεξηπηψζεσλ (DEL). 

2) Η κεηξηθή κνλνγνλετθή δηζσκία φπνπ θαη ηα δχν ρξσκνζψκαηα θιεξνλνκνχληαη απφ ηε 

κεηέξα θαη ην ζπλαληάκε ζην 20-25% ησλ πεξηπηψζεσλ (mUPD). 

3) Η ειαηησκαηηθή απνηχπσζε (ID) αθνξά ην 1-3% ησλ πεξηπηψζεσλ 

4) Γνκηθέο αλσκαιίεο ησλ ρξσκνζσκάησλ 
(9)

. 

 

 

 

Δηθόλα 1.Καηεγνξίεο ησλ ρξσκνζσκηθψλ δηαηαξαρψλ ηνπ PWS θαη νη ζπρλφηεηεο ηνπο. Γηαγξα-

θή 15q11.2–q13, κεηξηθή κνλνγνλετθή δηζσκία (UPD), ειάηησκα απνηχπσζεο (ID) θαη κνλνγνλη-

δηαθή κεηάιιαμε.  Ο γνλέαο πξνέιεπζεο θάζε ρξσκνζψκαηνο ππνδεηθλχεηαη κε M (κεηξηθφ) ή P 

(παηξηθφ).  Σεκεηψλεηαη φηη ππάξρεη δηγνληθή ζπκβνιή ησλ δχν ρξσκνζσκάησλ 15 ζηελ πεξίπησζε 

ID, αιιά ε παηξηθή ζπλεηζθνξά (P) ζην 15q11.2–q13 έρεη κεηξηθά (M) επηγελεηηθά ζεκάδηα (π.ρ. 

κεζπιίσζε DNA) θαη ζπκπεξηθέξεηαη αλάινγα. (Πεγή: Eur J Hum Genet. 2009)  

    

Δπηπξφζζεηα, ην ζχλδξνκν PWS θαη ην ζχλδξνκν Angelman έρνπλ παξφκνην κεραληζκφ 

παζνγέλεζεο.  Καη ηα δχν ζχλδξνκα πξνθχπηνπλ απφ ηελ απψιεηα έθθξαζεο απνηππσκέ-

λσλ γνληδίσλ ζηελ ίδηα πεξηνρή.  Τα θιηληθά ηνπο ζπκπηψκαηα δηαθνξνπνηνχληαη αλάινγα 

κε ηελ γνλετθή πξνζέιεπζε ηνπ αιινησκέλνπ αιιειφκνξθνπ.  Τν ζχλδξνκν Angelman 



5 
 

εκθαλίδεηαη φηαλ έρνπκε απψιεηα ηεο γνληδηαθήο έθθξαζεο ηεο πεξηνρήο 15q11-q13 ζην 

κεηξηθφ αιιειφκνξθν ελψ αληίζηνηρα εθδειψλεηαη ην ζχλδξνκν PWS φηαλ έρνπκε απψ-

ιεηα ησλ γνληδίσλ ηεο ζπγθεθξηκέλεο πεξηνρήο ζην παηξηθφ αιιειφκνξθν 
(10)

.  Η βξεθηθή 

ππνηνλία, νη ειαηησκέλεο ζειαζηηθέο θηλήζεηο θαη θαηά ζπλέπεηα ε θαθή ζίηηζε, ε αλε-

παξθήο αχμεζε βάξνπο θαη ηα κεησκέλα λενγληθά αληαλαθιαζηηθά είλαη ε πξψηεο ελδεί-

μεηο ηνπ ζπλδξφκνπ ζηε λενγληθή ειηθία 
(11)

.  Τν πην εκθαλέο ραξαθηεξηζηηθφ ηνπ 

ζπλδξφκνπ είλαη ε ηζρπξή βνπιηκία γηα θαγεηφ κε θαηάιεμε ηελ παρπζαξθία.  Δκθαλίδε-

ηαη ζπλήζσο ζηε πξψηκε παηδηθή ειηθία, θαηά ην 2
ν
-6

ν
 έηνο.  Τν παξάδνμν πνπ ζπλαληάκε 

ζηα παηδηά κε ζχλδξνκν PWS, είλαη ιηπνβαξή βξέθε πνπ εμειίζζνληαη ζε ππέξβαξα παη-

δηά.  Οη επηπινθέο ηεο παρπζαξθίαο κπνξνχλ λα πξνθαιέζνπλ γαζηξεληεξνινγηθέο, αλα-

πλεπζηηθέο, θαξδηνινγηθέο δηαηαξαρέο, δηαβήηε ηχπνπ 2, αθφκε θαη ζάλαηνο
 (12)

.  Τα 

ηδηαίηεξα κνξθνινγηθά ραξαθηεξηζηηθά πνπ έρνπλ παξαηεξεζεί ζηα πάζρνληα παηδηά κε 

ζχλδξνκν πεξηιακβάλνπλ: ακπγδαισηά κάηηα, ζηξαβηζκφ, ιεπηφ άλσ ρείινο, ζηελφ κέησ-

πν θ.ά.  Δπηπιένλ παξαηεξείηαη ππνρξσκαηηζκφο καιιηψλ θαη καηηψλ ζε ζρέζε κε ηα κέιε 

ηεο νηθνγέλεηαο.  Οη δηαηαξαρέο ηνπ κπνζθειεηηθνχ ζπζηήκαηνο πεξηιακβάλνπλ ζθνιίσζε 

θαη θχθσζε φπνπ ζρεηίδνληαη κε ηελ κπτθή ππνηνλία. Η νζηενπφξσζε θαη ην ρακειφ αλά-

ζηεκα είλαη απφ ηα ζπρλά πξνβιήκαηα ησλ αζζελψλ κε PWS θαη θαηά θχξην ιφγν επζχλε-

ηαη ε αλεπάξθεηα ηεο απμεηηθήο νξκφλεο (GHD).  Ο ππνγνλαδηζκφο δηαπηζηψλεηαη ζηελ 

πιεηνλφηεηα ησλ αζζελψλ θαη ζηα δχν θχια.  Γεληθφηεξα, ππάξρεη θαζπζηέξεζε θαη αηε-

ιήο αλάπηπμε ησλ ραξαθηεξηζηηθψλ ηνπ θχινπ 
(13)

.  Τα πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο ηα ν-

πνία πεξηγξάθνληαη σο «ζπκπεξηθνξηθφο θαηλφηππνο» πεξηιακβάλνπλ ηε δπζιεηηνπξγηθή 

θνηλσληθή ζπκπεξηθνξά κε εθξήμεηο ζπκνχ, επηζεηηθφηεηαο, απηηζηηθέο ζπκπεξηθνξέο κε 

εκκνλέο θαη απηνηξαπκαηηζκνχο πνπ ηα θαζηζηά ζπλαηζζεκαηηθά επάισηα θαη θνηλσληθά 

αδχλακα 
(14)

. 

 

2.3 Διαγνωςτικά κριτήρια ηνπ ςυνδρόμου Prader-Willi 

Γηα ηε δηάγλσζε ηνπ ζπλδξφκνπ Prader-Willi είλαη απαξαίηεηε ε δηεμνδηθή θιηληθή εμέηα-

ζε θαη θαηαγξαθή ησλ ζπκπησκάησλ βάζεη ησλ δηαγλσζηηθψλ θξηηεξίσλ.  Τα δηαγλσζηηθά 

θξηηήξηα, θαηεγνξηνπνηνχληαη ζε κείδνλα θαη ειάζζνλα.  

  Μείδνλα θξηηήξηα 

1. Νενγληθή ππνηνλία κε αδχλακεο ζειαζηηθέο θηλήζεηο κε πξννδεπηηθή βειηίσζε κε 

ηελ ειηθία. 

2. Γηαηαξαρέο ζίηηζεο ζηε βξεθηθή θαη λεπηαθή ειηθία κε αλάγθε ππνβνήζεζεο κε 

δηαηξνθηθέο ηερληθέο γηα ηε πξφζιεςε βάξνπο γηα ηελ επηβίσζε ηνπ βξέθνπο. 
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3. Υπεξβνιηθή πξφζιεςε βάξνπο κεηαμχ ηνπ 2
νπ 

θαη 6
νπ 

 έηνπο δσήο, κε ραξαθηεξη-

ζηηθή ζπγθέληξσζε ιηπψδνπο κάδαο ζην θνξκφ θαη ηνπο κεξνχο, κε ειεχζεξα ά-

θξα. 

4. Φαξαθηεξηζηηθά πξνζψπνπ κε δνιηρνθεθαιία ζηε βξεθηθή ειηθία,  ακπγδαισηά 

κάηηα, κηθξφ ζηφκα κε ιεπηφ άλσ ρείινο θαη κε θνξά πξνο ηα θάησ, ζηελφ κέησπν 

(απαηηνχληαη ηνπιάρηζηνλ ηξία ραξαθηεξηζηηθά).   

5. Υπνγνλαδηζκφο.  Υπνπιαζία ησλ εμσηεξηθψλ γελλεηηθψλ νξγάλσλ, θξπςνξρία γηα 

ηα αγφξηα, ζνβαξή ππνπιαζία ή απνπζία ησλ κηθξψλ ρεηιέσλ ή θαη ηεο θιεηηνξίδαο 

ζηα θνξίηζηα.  Καζπζηέξεζε ζηελ έλαξμε ηεο εθεβείαο κε αξαηή ηξηρνθπΐα θαη κη-

θξή αιιαγή θσλήο  ζηα αγφξηα θαη ακελφξξνηα ή νιηγνκελφξξνηα ζηα θνξίηζηα. 

6. Οιηθή λεπξναλαπηπμηαθή δηαηαξαρή ζηε παηδηθή ειηθία κε κέηξηα λνεηηθή πζηέξε-

ζε θαη καζεζηαθέο δπζθνιίεο ζηα κεγαιχηεξα παηδηά. 

7. Υπεξθαγία θαη ζπλερφκελε αλαδήηεζε ηξνθήο κε ςπρσζηθά ζηνηρεία. 

 Διάζζνλα θξηηήξηα 

1. Μεησκέλεο εκβξπτθέο θηλήζεηο, αδχλακν θιάκα  ή απνπζία  θιάκαηνο  κε βειηίσζε 

κε ηε πάξνδν ηνπ ρξφλνπ. 

2. Πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο κε εθξήμεηο ζπκνχ, ηδενςπραλαγθαζηηθή ζπκπεξηθνξά, 

ρεηξηζηηθή (κεγάιε ζπρλφηεηα γηα ην θαγεηφ) θαη εκκνλέο ζηηο δξαζηεξηφηεηεο 

ξνπηίλαο. 

3. Υπληθή άπλνηα. 

4. Κνληφ αλάζηεκα, δπζαλάινγν κε ηελ ειηθία (εθεβηθή ειηθία ρσξίο ρνξήγεζε απ-

μεηηθήο νξκφλεο). 

5. Αλνηρηφρξσκν δέξκα θαη καιιηά ζε ζχγθξηζε κε ηα κέιε ηεο νηθνγέλεηαο. 

6. Μηθξά ρέξηα ή θαη πφδηα ζε ζρέζε κε ηελ ειηθία. 

7. Σηελά ρέξηα κε επζεία σιέληα νζηά. 

8. Γηαηαξαρέο νθζαικψλ (εζσηξνπία, κπσπία). 

9. Παρχξξεπζην ζάιην. 

10. Καθή άξζξσζε ηνπ ιφγνπ. 

11. Τζηκπήκαηα ζην δέξκα  
(2)

 . 

 Δπηπιένλ ζηνηρεία πνπ σζηφζν δελ αμηνινγνχληαη αιιά ζεσξνχληαη ραξαθηεξηζηη-

θά ησλ αηφκσλ κε PWS  είλαη ε κεγάιε αληνρή ζην πφλν, ε αζηαζήο ζεξκνθξαζία ζηε 

βξεθηθή ειηθία, ζθνιίσζε θαη θχθσζε, ε πξφσξε αδελαξρή (εκθάληζε πξψηκεο ηξίρσζεο 

ζην εθεβαίν θαη ηηο καζράιεο πξηλ ηα 8 ρξφληα), νζηενπφξσζε θαη ε αζπλήζηζηε επηδεμηφ-

ηεηα ζηε ζχλζεζε πάδι 
(2)

.  Η δηεπθξίληζε πνπ παξέρεηαη απφ ηελ επηζηεκνληθή νκάδα πνπ 

έζεζε ηα θξηηήξηα είλαη φηη ηα θχξηα δηαγλσζηηθά θξηηήξηα ηζρχνπλ γηα φιεο  ηηο ειηθηαθέο 
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νκάδεο ελψ ηα δεπηεξεχνληα ηα ζπλαληάκε ζε κεγαιχηεξα παηδηά θαη ελήιηθεο.  Ο εξγα-

ζηεξηαθφο έιεγρνο πνπ κπνξεί λα βεβαηψζεη ηελ χπαξμε ηνπ ζπλδξφκνπ PWS είλαη ε ηε-

ρληθή ηνπ θζνξίδνληνο in situ πβξηδηζκνχ (FISH) θαη ε αλάιπζε κεζπιίσζεο ηνπ DNA ε 

νπνία είλαη ε κφλε ηερληθή πνπ ζα δηαγλψζεη θαη ηηο ηξεηο κνξηαθέο θαηεγνξίεο 
(15)

. 

 

2.4 Εργαςτηριακή διάγνωςη του ςυνδρόμου ή μοριακή διάγνωςη 

Αθφκε θαη κεηά ηελ θαζηέξσζε ησλ δηαγλσζηηθψλ θξηηεξίσλ βάζεη ησλ θιηληθψλ επξεκά-

ησλ ηνπ PWS, ε αλάιπζε ηεο κεζπιίσζεο ηνπ DNA, παξακέλεη ε κφλε αμηφπηζηε δηαγλσ-

ζηηθή κέζνδνο.  Η αλάιπζε κεζπιίσζεο ηνπ DNA, ζέηεη ηε δηάγλσζε ηνπ PWS, θαζψο θαη 

ηε δηαθνξνδηάγλσζε απφ ην Angelman Syndrome (AS) ζηηο πεξηπηψζεηο δηαγξαθήο.  Η 

εξγαζηεξηαθή κνξηαθή κέζνδνο εθινγήο, ε νπνία αληρλεχεη ην 99% ησλ πεξηπηψζεσλ 

PWS, ζηνρεχεη ζην 5΄CpG λεζίδην ηνπ γνληδίνπ SNURF-SNRPN.  Ο ζπγθεθξηκέλνο γνλη-

δηαθφο ηφπνο απνηεινχκελνο απφ 465 kb είλαη εμαηξεηηθά πνιχπινθνο θαη νη πηζαλέο βιά-

βεο ηνπ έρνπλ θαζνξηζηηθφ ξφιν ζηελ πηζαλφηεηα εκθάληζεο ηνπ ζπλδξφκνπ, ελψ ηα 

λεζίδηα CpG είλαη πεξηνρέο πνπ εκθαλίδνπλ πςειή κεζπιίσζε (70-80%), ιφγσ ηεο απμε-

κέλεο παξνπζίαο λνπθιενηηδίσλ θπηνζίλεο-γνπαλίλεο φπνπ ηα δη-λνπθιενηίδηα θπηνζίλεο 

κεζπιηψλνληαη απφ ηηο κεζπιηξαλζθεξάζεο, επεξεάδνληαο έηζη ηελ έθθξαζε ησλ γνληδίσλ. 

Πξνθεηκέλνπ σζηφζν, λα δηαθξηζεί ν γελεηηθφο ππφηππνο ηεο βιάβεο (δηαγξαθή 

ηνπ παηξηθνχ 15q11-q13, κεηξηθή δηζσκία ή ειαηησκαηηθή εληχπσζε), απαηηείηαη θπηηα-

ξνγελεηηθή αλάιπζε.  Ο θζνξίδσλ in situ πβξηδηζκφο (FISH) είλαη ε ηερληθή πνπ παξαδν-

ζηαθά απνηέιεζε ηε κέζνδν αλίρλεπζεο ηεο δηαγξαθήο ηνπ 15q11-q13.  Ψζηφζν, κε ηελ 

αλάπηπμε ησλ ηερληθψλ ρξσκνζσκηθψλ κηθξνζπζηνηρηψλ πςειήο αλάιπζεο (CMA) είλαη 

πιένλ εθηθηφο ν πξνζδηνξηζκφο φρη κφλν ηνπ κεγέζνπο ηεο δηαγξαθήο, αιιά θαη επηπξφ-

ζζεησλ ρξσκνζσκηθψλ αλσκαιηψλ ζε άιινπο ηφπνπο ηνπ γνληδηψκαηνο, νη νπνίεο ζηαδηα-

θά, θαίλεηαη πσο παξνπζηάδνπλ ζπζρεηίζεηο κεηαμχ ηνπ γνλνηχπνπ κε ηνλ θαηλφηππν. 

Ψζηφζν νη ζπάληεο ρξσκνζσκηθέο αλαδηαηάμεηο φπσο κεηαζέζεηο θαη αλαζηξνθέο, αλη-

ρλεχνληαη κε ην ζπλδπαζκφ ησλ ηερληθψλ ηεο θαξπνηππηθήο αλάιπζεο θαη ηεο FISH. 

Όηαλ ην ηεζη κεζπιίσζεο είλαη ζεηηθφ, αιιά δελ παξαηεξείηαη δηαγξαθή, απαηηείηαη 

δηεπθξηληζηηθή εξγαζηεξηαθή κέζνδνο πξνθεηκέλνπ λα δηαρσξίζεη ηηο πεξηπηψζεηο κεηξη-

θήο δηζσκίαο ή ειιαηησκαηηθήο εληχπσζεο.  Απηφ επηηπγράλεηαη κε ηε ρξήζε αλάιπζεο 

πνιπκνξθηζκψλ ησλ επίηνπσλ ηνπ ρξσκνζψκαηνο 15, φπνπ κε απηφ ηνλ ηξφπν κπνξεί λα 

δηαγλσζηεί ε πιεηνςεθία ησλ πεξηπηψζεσλ κνλνγνλετθήο δηζσκίαο.  Δάλ ε εμέηαζε  πν-

ιπκνξθηζκνχ ηνπ εμεηαδφκελνπ θαη ησλ γνλέσλ ηνπ, απνθαιχςεη δηγνληθή θιεξνλνκηθφ-

ηεηα ησλ θξίζηκσλ επίηνπσλ ηνπ ρξσκνζψκαηνο 15 (θαη φρη ηεο κεηξηθήο UPD), ηφηε 

πξφθεηηαη γηα ειαηησκαηηθή εληχπσζε.  Σηε ζπλέρεηα, είλαη ζεκαληηθφ λα θαζνξηζηεί εάλ 
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ε ειαηησκαηηθή εληχπσζε νθείιεηαη ζε επίκεηαιιαμε (ρακειφο θίλδπλνο ππνηξνπήο) ή ζε 

κηθξνδηαγξαθή ζην ζεκείν εληχπσζεο (IC15), θαζψο ζηελ ηειεπηαία πεξίπησζε ν θίλδπ-

λνο ππνηξνπήο κπνξεί λα θηάζεη ην 50% εάλ ν παηέξαο έρεη επίζεο δηαγξαθή IC15.  Πεξί-

πνπ ην 15% ησλ αηφκσλ κε PWS ιφγσ ειιαηησκαηηθήο εληχπσζεο έρνπλ δηαγξαθή IC θαη 

πεξίπνπ ην 50% απηψλ νθείινληαη ζε νηθνγελείο κεηαιιάμεηο.  Ο έιεγρνο γηα δηαγξαθή 

κπνξεί λα γίλεη κε αιιεινχρηζε ηεο κηθξφηεξεο πεξηνρήο ηνπ θέληξνπ εληχπσζεο, ε νπνία 

είλαη κηα πεξηνρή πεξίπνπ 4,3 kb, ή κε ηε ζρεηηθά πξφζθαηα αλαπηπγκέλε κέζνδν MS-

MLPA (methylation-specific multiplex-ligation probe amplification) ε νπνία έρεη πςειφ-

ηαην πνζνζηφ αλίρλεπζεο (>99%). Σπγθξηηηθά κε ηελ παξαδνζηαθή κεζνδνινγία ηνπ ηεζη 

κεζπιίσζεο, ε κέζνδνο MS-MLPA πιενλεθηεί, δηφηη δηεξεπλά 5 δηαθνξεηηθέο κεζπιησκέ-

λεο πεξηνρέο (θαη φρη κφλν κία φπσο ην αξρηθφ ηεζη κεζπιίσζεο DNA), δίλνληαο ιεπηνκε-

ξείο πνηνηηθέο θαη πνζνηηθέο πιεξνθνξίεο ηεο πεξηνρήο 15q11.2. 

Δπηπιένλ, ε ηερληθή MS-MLPA είλαη πνιχ πην απνδνηηθή απφ πιεπξάο θφζηνπο 

απφ ηελ αλάιπζε CMA, αλ θαη ε CMA παξέρεη πην αθξηβείο πιεξνθνξίεο ζρεηηθά κε ηελ 

έθηαζε ηεο δηαγξαθήο.  Ψο εθ ηνχηνπ, ε αλάιπζε MS-MLPA κπνξεί λα επηιερζεί σο ε 

πξψηε εξγαζηεξηαθή δηαγλσζηηθή δνθηκαζία, επί ππνςίαο AS ή PWS, ηδηαίηεξα φηαλ αλα-

κέλνληαη  ζεκαληηθέο ζπζρεηίζεηο γνλφηππνπ-θαηλνηχπνπ.  Ψζηφζν, φπσο θαη ζηελ πεξί-

πησζε ηεο CMA, ε κέζνδνο MS-MLPA δελ ζα αληρλεχζεη ρξσκνζσκηθέο αλαδηαηάμεηο 

(αλαζηξνθέο θαη κεηαηνπίζεηο) πνπ αθνξνχλ ην εγγχο 15, νη νπνίεο είλαη αληρλεχζηκεο κφ-

λν κε ην ζπλδπαζκφ αλάιπζεο θαξπφηππνπ θαη FISH 
(16)

. 
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Τν ζχλδξνκν PWS πνπ πξνθχπηεη απφ ηελ ηππηθή δηαγξαθή 15q11-q13 έρεη ηαμη-

λνκεζεί ζε δχν ηχπνπο, ηνλ ηχπν I θαη ηνλ ηχπν II. Η ηαμηλφκεζε έρεη γίλεη αλάινγα κε ηε 

ζέζε ηνπ ζεκείνπ δηαθνπήο ηνπ ρξσκνζψκαηνο θαη ην κέγεζφο ηνπ.  Η δηαγξαθή ηχπνπ I 

δηαθφπηεηαη ζην ζεκείν BP1 θαη BP3 θαη έρεη κέγεζνο 5Mb  θαη ε δηαγξαθή ηχπνπ II δηα-

θφπηεηαη ζην ζεκείν BP2 θαη BP3 θαη έρεη κέγεζνο 500 kb.  Τα γνλίδηα ή νη κεηαγξαθέο 

πνπ απνηππψλνληαη ζηε ζπγθεθξηκέλε πεξηνρή ζπκπεξηιακβάλνπλ ηα SNURF-SNRPN, 

Necdin, κηθξψλ ππξεληθψλ RNA (snoRNAs), MKRN3 θαη MAGEL2.  Οη δηαγξαθέο ηχπνπ 

I θαη ηχπνπ II πηζαλφλ λα είλαη ππεχζπλα γηα ηα θιηληθά θαη δπζκνξθηθά ραξαθηεξηζηηθά 

πνπ παξαηεξνχληαη ζην PWS, επί παξαδείγκαηη ην Necdin γηα ζπγθεθξηκέλεο δνκέο ηνπ 

λεπξηθνχ ζπζηήκαηνο φπσο ν ππνζάιακνο θαη νη αλαπλεπζηηθέο δηαηαξαρέο, ην MAGEL2 

πηζαλφλ γηα ηα δπζκνξθηθά ραξαθηεξηζηηθά 
(17)

. 

 

 



10 
 

3. Κλινική ραξαθηεξηζηηθά ανά ηλικιακή ομάδα 

3.1 Κλινική εικόνα και μέθοδοι  διάγνωςησ κατά την προγεννητική περίοδο 

έωσ και τη βρεφική ειηθία  

Ο πξνγελλεηηθφο εξγαζηεξηαθφο έιεγρνο είλαη πιένλ εθηθηφο θαη  ζπζηήλεηαη ζηηο νηθνγέ-

λεηεο πνπ έρνπλ παηδηά κε PWS πξνθεηκέλνπ λα απνθεπρζεί ν θίλδπλνο θαη λέαο γέλλεζεο 

αηφκνπ κε ην ζχλδξνκν ζε επφκελε θχεζε.  Τα επξήκαηα ηνπ ζπλδξφκνπ θαηά ηελ πξν-

γελλεηηθή πεξίνδν είλαη ε κεησκέλε εκβξπτθή θηλεηηθφηεηα, ε κε θπζηνινγηθή ζέζε ηνπ 

εκβξχνπ, ελψ επίζεο ππάξρεη έλαο κηθξφο ζπζρεηηζκφο κε ηελ εκθάληζε πνιχυδξάκληνπ 

(απμεκέλε πνζφηεηα ακληαθνχ πγξνχ).  Καηά ηνλ ηνθεηφ ζπλήζσο απαηηείηαη απμεκέλε 

ππνβνήζεζε ή θαηζαξηθή ηνκή 
(18)

.  Οη εξγαζηεξηαθέο εμεηάζεηο πνπ κπνξνχλ λα γίλνπλ 

θαηά ηελ δηάξθεηα ηεο θχεζεο είλαη ε δεηγκαηνιεςία ρνξηαθήο ιάρλεο θαζψο θαη ρξσκν-

ζσκηθή αλάιπζε ακληνθπηηάξσλ απφ δεηγκαηνιεςία ακληνπαξαθέληεζεο 
(19)

. 

 Πξνθεηκέλνπ λα εμεηαζηνχλ ηπρφλ δηαθνξέο ζηε θχεζε κεηαμχ ησλ δχν γελεηηθψλ 

ππνηχπσλ πξαγκαηνπνηήζεθε  κειέηε κε 167 βξέθε θαηά ηελ δηάξθεηα θχεζεο θαη  αλά-

πηπμεο, 93 αγφξηα θαη 74 θνξίηζηα.  Τα 105 βξέθε είραλ δηαγξαθή 15q11-q13 θαη ηα 62 

βξέθε κεηξηθή δηζσκία 15.  Σηα απνηειέζκαηα ησλ εξεπλψλ δελ βξέζεθαλ ζεκαληηθέο 

δηαθνξέο ζηα δεδνκέλα αλάπηπμεο ζε βάξνο γέλλεζεο, κήθνο ζψκαηνο, θαη πεξίκεηξν θε-

θαιήο. Τα ζπκπεξάζκαηα πνπ πξνέθπςαλ απφ ηελ κειέηε, ήηαλ φηη δελ παξαηεξήζεθαλ 

ζεκαληηθέο δηαθνξέο ζηελ ειηθία θχεζεο (ζε εβδνκάδεο), ζην βάξνο γέλλεζεο θαη ζηε πε-

ξίκεηξν θεθαιήο κεηαμχ ησλ δχν γελεηηθψλ ππννκάδσλ.  Οη ηνθεηνί νη νπνίνη ήηαλ κεηα-

γελέζηεξνη, ησλ 42 εβδνκάδσλ, ήηαλ πην ζπρλνί ζηελ νκάδα ηεο κεηξηθήο δηζσκίαο ζε 

ζχγθξηζε κε ηελ νκάδα δηαγξαθήο (chi-square test = 6,22, p  < 0,02).  Η κεηξηθή δηζσκία 

15 ζην PWS κπνξεί λα ζπκβάιεη ζε δηαηαξαρέο ηεο ειηθίαο θχεζεο θαη ηνπ ηνθεηνχ επε-

ξεάδνληαο ηε δνκή ή ηε ιεηηνπξγία ηνπ πιαθνχληα δεπηεξνγελψο ζηνλ κε θπζηνινγηθφ 

ρξσκνζσκηθφ αξηζκφ ζηα θχηηαξα ηνπ πιαθνχληα ή ζε κεραληζκνχο πνπ νδεγνχλ ζηελ 

θαηάζηαζε ηεο κεηξηθήο δηζσκίαο ζε βξέθε κε PWS.  
(20)

.  

Σε κειέηε πνπ έγηλε απφ ην 1997 έσο ην 2007 ζε 14 βξέθε λενγληθήο θαη βξεθηθήο 

πεξηφδνπ, απφ 4 εκεξψλ, παξαπέκθζεθαλ γηα κνξηαθφ γελεηηθφ έιεγρν  ιφγσ ηεο βξεθηθήο 

ππνηνλίαο θαη ησλ αδχλακσλ ζειαζηηθψλ θηλήζεσλ πνπ εκθάληδαλ.  Τα απνηειέζκαηα ησλ 

εξγαζηεξηαθψλ εμεηάζεσλ επηβεβαίσζαλ ηε λφζν.  Τα δχν βξέθε βξέζεθε φηη είραλ κνλν-

γνλετθή δηζσκία, ην έλα είρε ειάηησκα απνηχπσζεο θαη ηα ππφινηπα 11 είραλ κε θπζηνιν-

γηθή κεζπιίσζε θαη απνπζία παηξηθνχ αιιειφκνξθνπ.  Ο κέζνο φξνο ειηθίαο ησλ 

κεηέξσλ ήηαλ ηα 37,5 έηε.  Τα πέληε βξέθε γελλήζεθαλ κε απζφξκεην θνιπηθφ ηνθεηφ. Τα 

ππφινηπα γελλήζεθαλ κε θαηζαξηθή ηνκή εθ ησλ νπνίσλ ηα ηέζζεξα ιφγσ εκβξπτθήο δπ-
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ζθνξίαο, θαη έλα ιφγσ πνιχυδξάκληνπ.  Οη ππφινηπεο γελλήζεηο έγηλαλ θαηά απηφλ ηνλ 

ηξφπν ιφγσ πξνγελέζηεξσλ θαηζαξηθψλ ηνκψλ. Τα δέθα ηξία γελλήζεθαλ ηειεηφκελα θαη 

έλα γελλήζεθε 33 εβδνκάδσλ.  Οη κέζεο βαζκνινγίεο Apgar ήηαλ 8 ζην πξψην ιεπηφ (εχ-

ξνο 4-9) θαη ζην πέκπην ιεπηφ ήηαλ 9 (εχξνο 8-10).  Σεκεηψλεηαη πσο ε θιίκαθα Apgar 

είλαη ε θιίκαθα  αμηνιφγεζεο  ηεο ζσκαηηθήο θαηάζηαζεο ελφο βξέθνπο θαηά ηε γέλλεζή 

ηνπ. Δθηηκάηαη ε θαξδηαθή ζπρλφηεηα, ε αλαπλνή, ν κπτθφο ηφλνο, ε αληίδξαζε ζηα εξεζί-

ζκαηα θαη ην ρξψκα ηνπ βξέθνπο.  Η πξψηε εθηίκεζε γίλεηαη ην πξψην ιεπηφ κεηά απφ ηε 

γέλλεζε θαη ε επαλεθηίκεζε γίλεηαη  κεηά απφ 5 ιεπηά. Ο θάζε παξάγνληαο βαζκνινγείηαη 

κε 0, 1 ή 2 θαη ην κέγηζην ζπλνιηθφ ζθνξ είλαη ην 10. Όια ηα βξέθε, ηεο πξναλαθεξφκελεο 

κειέηεο, παξνπζίαδαλ αμνληθή ππνηνλία θαη θαθή ζίηηζε ελψ απαηηήζεθε ππνβνεζνχκελε 

ζίηηζε κέζσ ξηλνγαζηξηθνχ ζσιήλα.  Κάπνηα είραλ κεησκέλν επίπεδν εγξήγνξζεο ζε εμσ-

ηεξηθά εξεζίζκαηα ή θαη έιιεηςε θίλεζεο, αδχλακν θιάκα ή απνπζία θιάκαηνο θαη ππληθή 

άπλνηα.  Δπηπξφζζεηα παξαηεξήζεθαλ ραξαθηεξηζηηθά πξνζψπνπ φπσο ακπγδαισηά κάηη-

α, κηθξνγλαζία, ζηελή δηκεησπηαία δηάκεηξνο, θξπςνξρία ή ππνπιαζία γελλεηηθψλ νξγά-

λσλ. Έλα βξέθνο ρξεηάζηεθε αλαπλεπζηηθή ππνζηήξημε ιφγσ πξνσξφηεηαο  (γέλλεζε ζηηο 

33 εβδνκάδεο) 
(21)

.  

 Δπίζεο έρεη παξαηεξεζεί ηζηνξηθφ ζεξκνξπζκηζηηθήο αζηάζεηαο ζε βξέθε κε PWS 

ην νπνίν ραξαθηεξίζηεθε απφ θιηληθνχο ηαηξνχο, σο «ππξεηφο άγλσζηεο αηηηνινγίαο»
 (22)

.  

Η κνλφπιεπξε ή ακθηηεξφπιεπξε θξπςνξρία ζπλήζσο εκθαλίδεηαη ζε πάλσ απφ ην 80%  

ησλ αγνξηψλ κε PWS απφ ηελ γέλλεζε.  Οη ρεηξνπξγηθέο επεκβαηηθέο πξάμεηο, φπσο ε νξ-

ρηδνπεμία ζπληζηάηαη λα γίλεηαη κέρξη ην δεχηεξν έηνο.  Ψζηφζν ην 2006 ζε θιηληθή θαη 

εξγαζηεξηαθή παξαηήξεζε ζε 4  λενγέλλεηα αγφξηα κε PWS παξαηεξήζεθε θξπςνξρία ζε 

3 εμ απηψλ, αλ θαη ηα επίπεδα ηεζηνζηεξφλεο ζην πιάζκα, ε LH θαη ε FSH θαζψο θαη ην 

κήθνο ηνπ πένπο ήηαλ ζε θπζηνινγηθά επίπεδα απφ ηελ 5
ε
 έσο θαη ηε 10

ε 
 εβδνκάδα δσήο. 

Η πξνηεηλφκελε αηηηνινγία απφ ηελ πάξα πάλσ παξαηήξεζε γηα ηε παξνπζία θξπςνξρίαο 

ήηαλ ε κεησκέλε ελδνθνηιηαθή πίεζε πνπ ζρεηίδεηαη κε ηελ εκβξπτθή ππνηνλία θαη φρη κε 

ηε κεησκέλε έθθξηζε εκβξπτθήο γνλαδνηξνπίλεο θαη ηεζηνζηεξφλεο.  Ψο εθ ηνχηνπ ν ππν-

γνλαδνηξνπηθφο ππνγνλαδηζκφο ηεο εθεβείαο πηζαλψλ λα νθείιεηαη ζε κηα εθθπιηζηηθή 

δηαδηθαζία ησλ λεπξψλσλ πνπ εθθξίλνπλ νξκφλε απειεπζέξσζεο γνλαδνηξνπίλεο 
(23)

.  

 Όπσο έρεη πξναλαθεξζεί ε βξεθηθή ππνηνλία, ν βξεθηθφο ιήζαξγνο θαη ε θαθή ζί-

ηηζε είλαη θάπνηα απφ ηα κείδνλα θιηληθά δηαγλσζηηθά θξηηήξηα. Αλ θαη ηα δχν κε ηελ πά-

ξνδν ηνπ ρξφλνπ βειηηψλνληαη, είλαη ζεκαληηθφ λα αληηκεησπηζζνχλ έγθαηξα θαη 

εηδηθφηεξα ε ζίηηζε γηα ηελ επηβίσζε ηνπ βξέθνπο.  Όζνλ αθνξά ηελ θαθή ζίηηζε απφ ηε 

βξεθηθή έσο θαη ηελ πξψηκε παηδηθή ειηθία, ζε κειέηε πνπ έγηλε έρνπλ νξηζηεί, γηα ηε ζπ-

γθεθξηκέλε ειηθηαθή νκάδα, δχν θάζεηο κε δχν ππνθάζεηο.  Η πξψηε  θάζε, απφ 0-17 κε-
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λψλ είλαη ε θαθή ζίηηζε ηνπ βξέθνπο θαη ε ππνβνήζεζε ηνπ κε ξηλνγαζηξηθφ ζσιήλα κέ-

ζνδνο κε ηζρλά απνηειέζκαηα  (FTT).  Σηελ ππφθαζε 1β παξαηεξήζεθε πσο ηα βξέθε, 

πνπ αληαπνθξίλνληαη ζε απηή ηελ ηερληθή ζίηηζεο βξίζθνληαη εληφο ηεο θπζηνινγηθήο θα-

κπχιεο αλάπηπμεο.  Σηε δεχηεξε θάζε, απφ18-36 κελψλ, θαζψο θαη ζηελ ππφθαζε 2α δελ 

ππάξρνπλ ζεκαληηθέο αιιαγέο ζην ζσκαηηθφ βάξνο  πνπ λα δεκηνπξγνχλ ππνςία παρπ-

ζαξθίαο.  Σηελ ππφθαζε 2β ην βξέθνο αξρίδεη λα δείρλεη απμεκέλν ελδηαθέξνλ γηα ην θα-

γεηφ θαη λα γίλεηαη ππέξβαξν.  Σε απηή ηε θάζε ζεσξείηαη φηη μεθηλάεη ε επηζηηηζηηθή 

επηηήξεζε απφ ην νηθνγελεηαθφ πεξηβάιινλ (24).  

 Τα αλαπηπμηαθά ραξαθηεξηζηηθά φπσο θάζηζκα, βάδηζε, νκηιία, νξζή ζηάζε θαζπ-

ζηεξνχλ ζε ζρέζε κε ηα θπζηνινγηθά βξέθε.  Τν αλεμάξηεην θάζηζκα θαηαθηάηαη ζηνπο 

11-12 κήλεο αληί ηνπ 6νπ κήλα, ελψ ε βάδηζε πεξίπνπ ζηνπο 24 κήλεο αληί ησλ 12 φπσο 

ζηα θπζηνινγηθά βξέθε.  Η γισζζηθέο θαη επηθνηλσληαθέο ηθαλφηεηεο ζα εκθαληζηνχλ θαη 

απηέο πεξίπνπ ζηα 2 έηε
 (25)

 . 

 

3.2 Κιηληθά ραξαθηεξηζηηθά ζηε λεπηαθή θαη παηδηθή ειηθία 

Η ςπρνθηλεηηθή αλάπηπμε ζηελ λεπηαθή θαη παηδηθή ειηθία πζηεξεί θαη γίλεηαη  πεξηζζφ-

ηεξν εκθαλήο θαζψο ηα αλαπηπμηαθά ραξαθηεξηζηηθά ζηνηρεία φπσο ε βάδηζε θαη ε νκηιία 

θαζπζηεξνχλ κε ζεκαληηθέο δηαθνξέο απφ ηα ηππηθά παηδηά.  Τν πεξπάηεκα κπνξεί λα θα-

ηαθηεζεί απφ 2-4 εηψλ, ελψ ε νκηιία πνιχ αξγφηεξα.  Η ππεξβνιηθή θαηαλάισζε ηξνθήο 

θαη ε έιιεηςε θνξεζκνχ απνηεινχλ έλα απφ ηα βαζηθά ραξαθηεξηζηηθά ηνπ ζπλδξφκνπ 

PWS ζε απηή ηελ ειηθηαθή νκάδα 
(26)

.  Ο θίλδπλνο ηεο παρπζαξθίαο ζηε παηδηθή ειηθία 

νθείιεηαη ζηνπο εμήο παξάγνληεο: 

 ζηελ ππεξθαγία εάλ δελ ειέγρεηαη απφ ην νηθνγελεηαθφ πεξηβάιινλ ή  ηνπο θξνληη-

ζηέο, 

 ζηελ ππνηνλία πνπ ζπλερίδεηαη ζηελ παηδηθή ειηθία ζπρλά εκθαλίδεηαη κε αλεπαξ-

θή ζπληνληζκφ ηεο θίλεζεο. Με απηνχ ηνπ είδνπο ηε δπζθνιία πνπ αληηκεησπίδνπλ 

ηα παηδηά κε PWS  πξνηηκνχλ ηηο θαζηζηηθέο δξαζηεξηφηεηεο απφ ηηο θηλεηηθέο.  

Δάλ δελ ππάξρεη ε παξφηξπλζε απφ ηνπο γνλείο/θξνληηζηέο γηα θαζεκεξηλή άζθε-

ζε, ε  ππεξβνιηθή αχμεζε ηνπ βάξνπο είλαη  αλαπφθεπθηε, 

 ε κε θπζηνινγηθή ζχλζεζε ηνπ ζψκαηνο θαζηζηά ηα παηδηά κε PWS κε πεξηζζφηε-

ξν ιίπνο θαη ιηγφηεξε άιηπε κάδα ζε ζχγθξηζε κε ηα παηδηά άλεπ ηνπ ζπλδξφκνπ.  

Η έιιεηςε άιηπεο κπτθήο κάδαο ζπλεπάγεηαη ηελ κεησκέλε παξαγσγή  ελέξγεηαο 

εξεκίαο θαη απηή  κε  ηελ  ζεηξά  ηεο,  ηελ ειαηησκέλε θαηαλαιηζθφκελε ελέξγεηα. 
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 ζηε κεησκέλε ηθαλφηεηα λα πξνθαιέζνπλ εκεηφ φηαλ αηζζάλνληαη γαζηξηθή δπ-

ζθνξία κεηά απφ ππεξβνιηθή θαηαλάισζε ηξνθήο. 

 Δπηπξφζζεηα ζε κειέηε πνπ έγηλε ην 2003 ζε 16 βξέθε θαη λήπηα κε PWS παξαηε-

ξήζεθε φηη ε θαηαλάισζε ελέξγεηαο ήηαλ 30% ιηγφηεξε απφ ηα θπζηνινγηθά παηδηά.  Σε 

δεχηεξε κειέηε κε κεγαιχηεξεο ειηθίαο παηδηά θαη εθήβνπο ε θαηαλάισζε ελέξγεηαο ήηαλ 

κέρξη θαη 50% ιηγφηεξε ζε ζρέζε κε ηελ νκάδα ειέγρνπ.  Απνδίδνληαο ην κεηαβνιηθφ 

ξπζκφ ζηηο δηαθνξέο ζχλζεζεο ζψκαηνο.  Παξαηεξείηαη κεγαιχηεξε ελαπφζεζε ιίπνπο ζηε 

θνηιηά, ηνπο κεξνχο θαη ηνπο γινπηνχο
 (27)

.  

 Πηζηεχεηαη φηη ε δηαηξνθηθή ζπλήζεηα ηεο ππεξθαγίαο, φπνπ ιεηηνπξγεί επηβαξπ-

ληηθά ζηνλ νξγαληζκφ, είλαη πνιχπινθε θαη πνιππαξαγνληηθή θαη ζρεηίδεηαη κε ηελ κε 

θπζηνινγηθή ιεηηνπξγία ηνπ ππνζαιάκνπ ή κε πεξηθεξεηαθά ζήκαηα θνξεζκνχ.  Όπσο ε 

γαζηξηθή νξκφλε γθξειίλε ή αιιηψο νξεμηγνληθή νξκφλε φπνπ δηεγείξεη ηελ πξφιεςε ηεο 

ηξνθήο
 (28)

.  Δπίζεο, λα ζεκεησζεί φηη ε γθξειίλε έρεη πιεηνηξνπηθή δξάζε.  Δθηφο απφ ηελ 

πξφιεςε ηεο ηξνθήο παίδεη ζεκαληηθφ ξφιν ζηελ απειεπζέξσζε ηεο απμεηηθήο νξκφλεο, 

ζηε λεπξνγέλεζε, ηε ζπκπεξηθνξά, ηε κλήκε, ηε κάζεζε, ηνλ χπλν θαη ζην κεηαβνιηζκφ 

ηεο γιπθφδεο θαη ησλ ιηπηδίσλ 
(29)

 . 

Οη γλσζηηθέο ιεηηνπξγίεο θαη ηθαλφηεηεο πζηεξνχλ θαη αξρίδνπλ λα είλαη δηαθξηηέο 

ζηε πξψηκε παηδηθή ειηθία.  Απφ κεηξήζεηο  IQ πνπ έγηλαλ ζε 575 παηδηά κε ζχλδξνκν  

PWS, ειηθίαο 6
 
 εηψλ είραλ κέζν φξν ην 70%, έλα 5% ήηαλ ζηα θαηψηεξα θπζηνινγηθά 

(>85).  Τν 28% ησλ αζζελψλ είραλ νξηαθή λνεηηθή πζηέξεζε, ην 34% ήπηα, ην 27% κέηξηα 

θαη ην 5% ζνβαξή λνεηηθή πζηέξεζε. 

Δπηπιένλ ην ρακειφ αλάζηεκα είλαη παξφλ ζε φιε ηε παηδηθή ειηθία, παξφιν πνπ 

ην κήθνο γέλλεζεο είλαη θπζηνινγηθφ ή ζηε ρακειφηεξε θακπχιε.  Η αηηία ηνπ ρακεινχ 

αλαζηήκαηνο είλαη ε αλεπάξθεηα απμεηηθήο νξκφλεο (GH).  Η ζεξαπεία κε ρνξήγεζε αλα-

ζπλδπαζκέλεο GH γηα PWS εγθξίζεθε ζηεο Ηλσκέλεο Πνιηηείεο ην 2000 θαη ζηελ Δπξψ-

πε ην 2001.  Σε κειέηεο πνπ έγηλαλ, ζε παηδηά απφ 2-3 εηψλ, ζηα νπνία ηνπο ρνξεγήζεθε  

GH γηα 2 ρξφληα, θάλεθε πσο βειηηψζεθε ην δίακεζν χςνο, νκαινπνηήζεθε ε πεξίκεηξνο 

θεθαιήο θαη νη γλσζηηθέο ηθαλφηεηεο.  Αληίζεηα δελ νκαινπνηήζεθαλ ζε ηθαλνπνηεηηθφ 

βαζκφ ην ζσκαηηθφ ιίπνο, νη ζσκαηηθέο αλαινγίεο θαη ην SDS ηεο άιηπε κάδαο ζψκαηνο. 

Σχκθσλα, κε ηελ επηζηεκνληθή νκάδα ηεο ζπγθεθξηκέλεο κειέηεο, επηζεκαίλνπλ  φηη απαη-

ηείηαη καθξνπξφζεζκνο έιεγρνο γηα ηελ αμηνιφγεζε ησλ νθειψλ πνπ πξνζθέξεη ε ζεξα-

πεία κε GH θαζψο επίζεο έρνπλ ππάξμεη ελδείμεηο γηα ζνβαξνχο θηλδχλνπο θαηά ηελ 

δηάξθεηα ηεο ζεξαπείαο κε GH. Κάπνηνη ζεσξνχλ φηη ε ρνξήγεζε GH αληελδείθλπηαη ζηε 

ζθνιίσζε.  Δπηπξφζζεηα ζε κηθξφηεξεο κειέηεο έρνπλ θαηαγξαθεί ζάλαηνη ζε κηθξά παηδηά 

κε PWS πνπ είραλ ηζηνξηθφ αλαπλεπζηηθήο απφθξαμεο ή ζνβαξήο παρπζαξθίαο.  Αληίζεηα 
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άιιεο κειέηεο ππνζηεξίδνπλ  ηνλ επεξγεηηθφ ξφιν  ηεο ζεξαπείαο κε GH ζηε βειηησκέλε 

απφθξηζε ηνπ αεξηζκνχ ζην δηνμείδην ηνπ άλζξαθα θαη ηε βειηίσζε ζηελ πνηφηεηα ηνπ χ-

πλνπ ζε παηδηά κε PWS.  Γελ είλαη ζαθέο εάλ ε ζλεζηκφηεηα ζε αζζελείο κε PWS πνπ έ-

ιαβαλ ζεξαπεία κε GH ππεξβαίλεη ηελ αλακελφκελε ζλεζηκφηεηα απφ ην ζχλδξνκν 
(30)

. 

Οη δηαηαξαρέο χπλνπ είλαη ζπρλέο ζε παηδηά κε PWS θαη κπνξεί λα εθδεισζεί σο 

απνθξαθηηθή άπλνηα χπλνπ, θεληξηθή άπλνηα χπλνπ θαη ζχλδξνκα ππναεξηζκνχ. Η απν-

θξαθηηθή άπλνηα χπλνπ είλαη πην ζπρλή ζε παηδηά άλσ ησλ 2 εηψλ, πνπ πηζαλφλ λα ζπλδέε-

ηαη θαη κε ελδνξξηληθά πξνβιήκαηα.  Η παρπζαξθία κπνξεί λα επηδεηλψζεη ηηο δηαηαξαρέο 

χπλνπ
 (31)

.  

Ο ππνγνλαδηζκφο παξνπζηάδεηαη ηφζν ζηα αγφξηα φζν θαη ζηα θνξίηζηα θαη απνηε-

ιεί έλα απφ ηα ζηαζεξά ραξαθηεξηζηηθά ησλ αζζελψλ κε PWS.  Σηα αγφξηα δηαγηγλψζθε-

ηαη ν πξσηνπαζήο ππνγνλαδηζκφο φπνπ ε δηαηαξαρή ππάξρεη ζηνπο φξρεηο, νη νπνίνη δελ 

κπνξνχλ λα παξάγνπλ ηε θπζηνινγηθή πνζφηεηα ηεζηνζηεξφλεο.  Τα πην ζπρλά αίηηα ηνπ 

πξσηνπαζνχο ππνγνλαδηζκνχ είλαη ε θξπςνξρία. Σην  δεπηεξνπαζή ππνγνλαδηζκφ ην πξφ-

βιεκα παξνπζηάδεηαη ζηνλ ππνζάιακν ή ζηελ ππφθπζε ηνπ εγθεθάινπ.  Σηνλ ππνζάιακν, 

παξάγεηαη θπζηνινγηθά κία νξκφλε, ε γνλαδνηξνπίλε, ε νπνία ζα δηεγείξεη ηελ ππφθπζε 

λα παξαγάγεη ηελ σνζπιαθηνηξφπν νξκφλε (FSH). Η FSH ζα δψζεη ην κήλπκα ζηνπο φξ-

ρεηο, γηα λα παξαγάγνπλ ηελ ηεζηνζηεξφλε.  Ο ππνγνλαδηζκφο κπνξεί λα απνηειεί ζπλδπα-

ζκφ ππνζαιακηθήο θαη γνλαδηθήο δπζιεηηνπξγίαο 
(32)

.  Δπηπξφζζεηα άιια θιηληθά 

ραξαθηεξηζηηθά πνπ παξνπζηάδνληαη εθηφο ηεο θξπςνξρίαο κνλφπιεπξεο ή ακθίπιεπξεο 

ιφγσ ηνπ ππνγνλαδηζκνχ είλαη ε ππνπιαζία ηνπ νζρένπ, κηθξφο φγθνο φξρεσλ, θαζπζηε-

ξεκέλε ή αηειήο αλάπηπμε ηεο εθεβείαο θαη ζηεηξφηεηα απφ ηελ εθεβεία έσο ηελ ελήιηθε 

δσή.  Τν κέγεζνο ηνπ πένπο θαηά ηε γέλλεζε είλαη κέζν αιιά ζηε παηδηθή ειηθία είλαη θά-

ησ απφ ηε ηππηθή θακπχιε.  Οη κεηξήζεηο πνπ έγηλαλ δηαρξνληθά (απφ ην 2002 έσο ην 

2010) γηα ηελ αμηνιφγεζε ηνπ ππνγνλαδηζκνχ ζε κηθξήο ειηθίαο αγφξηα,  πξνεθήβνπο  θαη 

ελήιηθεο άλδξεο κε PWS, θαηέγξαςαλ  ηηο κεηξήζεηο ζηελ αλαζηαιηίλε-Β (πξσηετληθή νξ-

κφλε), FSH, ηελ ηεζηνζηεξφλε θαη ηελ LH (σρξηλνηξφπνο νξκφλε).  Τα αγφξηα ειηθίαο 

απφ 6 κελψλ κέρξη θαη 10 εηψλ είραλ θπζηνινγηθά επίπεδα αλαζηαιηίλεο-Β, ελψ κεηά ηελ 

έλαξμε ηεο εθεβείαο ηα επίπεδα αλαζηαιηίλεο-Β κεηψζεθαλ.  Αληίζεηα ηα επίπεδα FSH 

ήηαλ πςειά ζε εθήβνπο θαη ελήιηθεο, ππνδεηθλχνληαο φκσο βιάβεο ζηα θχηηαξα Sertoli 

ησλ φξρεσλ.  Τα επίπεδα ηεο ηεζηνζηεξφλεο, κεηαμχ ηεο ειηθίαο ησλ 10 θαη 16 εηψλ απμή-

ζεθαλ, ρσξίο φκσο λα θηάζνπλ ην θαηψηεξν θπζηνινγηθφ επίπεδν ηεο νκάδαο ειέγρνπ. 

Σηελ ίδηα ειηθηαθή νκάδα παξαηεξήζεθαλ κεγάιεο δηαθπκάλζεηο ζηα επίπεδα FSH θαη LH. 

(33) 
.  
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Όπσο ζηα αγφξηα έηζη θαη ζηα θνξίηζηα έρνπκε ηνλ πξσηνγελή θαη δεπηεξνγελή 

ππνγνλαδηζκφ.  Η θιηληθή έθθξαζε ηνπ ππνγνλαδηζκνχ ζηα θνξίηζηα κε PWS πεξηιακβά-

λεη ππνπιαζηηθά ρείιε θαη θιεηηνξίδα θαηά ηε γέλλεζε ζην 76% ησλ αζζελψλ.  Τα επίπεδα 

ηεο FSH ήηαλ κεηαβιεηά, απφ αζπλήζηζηα ρακειά επίπεδα έσο θαη ηα αλψηαηα θπζηνιν-

γηθά φξηα, ελψ δελ βξέζεθαλ ζεκαληηθέο αιιαγέο ζηελ LH.  Τα επίπεδα αλαζηαιηίλεο-Β 

ήηαλ ζηαζεξά ρακειά ή κε αληρλεχζηκα ζε φιεο ηηο ειηθηαθέο νκάδεο.  Δπηπξφζζεηα, πα-

ξαηεξείηαη πςειφ πνζνζηφ πξφσξεο αδξελαξρήο  ηφζν ζηα αγφξηα φζν θαη ζηα θνξίηζηα  

κε επηπνιαζκφ 14-30%
 (34)

. 

Σηελ ειηθία ησλ 3-5 εηψλ εληνπίδνληαη νη ζπκπεξηθνξηθέο αιιαγέο φπσο ην «πεί-

ζκα» νη εθξήμεηο ζπκνχ, ηδηαίηεξα αλ πξφθεηηαη γηα απαγφξεπζε θαγεηνχ.  Αλ θαη ε γεληθή 

ζπκπεξηθνξηθή εηθφλα ηνπο ραξαθηεξίδεηαη απφ θηιηθφηεηα, επράξηζηε θαη επγεληθή ζπ-

κπεξηθνξά, αιιά παξάιιεια θαη παζεηηθή.  Τα πξνβιήκαηα θνηλσληθήο ζπκπεξηθνξάο 

ησλ εκκνληθψλ θαη ςπραλαγθαζηηθψλ ζπκπεξηθνξψλ είλαη πην εκθαλή ζηελ παηδηθή ειηθί-

α, ελψ κε ηελ πάξνδν ηνπ ρξφλνπ απμάλεηαη ε ζπρλφηεηα θαη ε έληαζε κε θνξχθσζε ζηελ 

εθεβεία.  Οη εθξήμεηο ζπκνχ πνπ ζπλήζσο έρνπλ ζαλ ππνθείκελν ηνπο γνλείο ή ηνπο θξν-

ληηζηέο, ζπρλφηεξα ζπζρεηίδνληαη κε ην πεξηνξηζκφ ζην θαγεηφ.  Δπίζεο ζε απηή ηελ ειη-

θηαθή νκάδα εκθαλίδεηαη ην ηζίκπεκα ηνπ δέξκαηνο (skin-picking) θαη ε ηξηρνηηιινκαλία
 

(35)
. 

Πξφζθαηα πξαγκαηνπνηήζεθε κειέηε ζε παηδηά ειηθίαο απφ 2 έσο 6 εηψλ κε ζηφρν 

ηελ δηεξεχλεζε ησλ δεμηνηήησλ θνηλσληθήο πξνζαξκνγήο κε ηε ρξήζε αζηείσλ βίληεν θαη 

ε θαηαγξαθή ησλ αληηδξάζεσλ θαη ησλ εθθξάζεσλ ηνπ πξνζψπνπ ηνπο, φπνπ αλαιχζεθαλ 

κε ην Face Reader (ινγηζκηθφ γηα ηελ απηφκαηε αλάιπζε ησλ ζπλαηζζεκαηηθψλ εθθξάζε-

σλ ηνπ πξνζψπνπ φπνπ αλαιχεη ηελ έληαζε ησλ ζπλαηζζεκάησλ ηεο ραξάο, ηνπ ζπκνχ, ηνπ 

θφβνπ, ηεο ιχπεο, ηεο αεδίαο θαη ηεο έθπιεμεο).  Η θαηαγξαθή ησλ θηλήζεσλ ηνπ ζψκα-

ηνο θαηαγξάθεθαλ κε θάκεξα.  Δπίζεο ζπκπεξηιήθζεθε έλα γαιιηθφ εξσηεκαηνιφγην πνπ 

απεπζχλεηαη ζηνπο γνλείο/θξνληηζηέο γηα ηελ αμηνιφγεζε ηνπ Κνηλσληθνχ- Πξνθίι (PSA) 

θαη αθνξά ηηο θνηλσληθέο αιιειεπηδξάζεηο κε ηνπο γνλείο θαη ηνπο ζπλνκήιηθνπο ηνπο.  Τα 

απνηειέζκαηα ηεο κειέηεο απνθάιπςαλ φηη νη εθθξάζεηο ηνπ πξνζψπνπ θαη ηνπ ζψκαηνο 

ήηαλ ηδηαίηεξα δηθνξνχκελεο ζε πνιιέο πεξηπηψζεηο θαη νη κηκήζεηο θησρέο. Τν ίδην δηθν-

ξνχκελε έθθξαζε είρε θαη ην γέιην ησλ παηδηψλ.  Σπκπεξαζκαηηθά, νη δηθνξνχκελεο εθ-

θξάζεηο κπνξεί λα δεκηνπξγήζνπλ δπζθνιίεο ζηελ θαηαλφεζε ησλ ζπλαηζζεκαηηθψλ 

αιιειεπηδξάζεσλ κεηαμχ ηνπ βξέθνπο θαη ησλ κηθξψλ παηδηψλ αιιά θαη θαζπζηέξεζε 

ζηελ αληαπφθξηζε ησλ γνλέσλ γηα ηελ έγθαηξε παξνρή θξνληίδαο.  Οη ίδηεο δπζθνιίεο πα-

ξαηεξνχληαη θαη κε ηνπο ζπλνκήιηθνπο ηνπο νη νπνίεο είλαη θαζνξηζηηθέο γηα ηελ θνηλσλη-

θνπνίεζε ηνπο 
(36)

.  
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Τέινο, είλαη ζεκαληηθφ ζηελ λεπηαθή θαη παηδηθή ειηθία λα γίλεηαη ηαθηηθφο έιεγ-

ρνο ζηηο θακπχιεο αλάπηπμεο έηζη ψζηε λα εληνπηζηνχλ ηα ζεκεία πνπ πζηεξνχλ ή εθεί 

πνπ παξαηεξείηαη ππεξβνιηθή αχμεζε, επί παξαδείγκαηη ην ρακειφ αλάζηεκα, ε ππεξβν-

ιηθή αχμεζε βάξνπο 
(2)

. 

 

3.3Κλινική εηθόλα ςτη προεφηβική και εφηβική ηλικία 

Σηελ ειηθηαθή νκάδα ησλ πξνεθήβσλ θαη εθήβσλ, ζε αγφξηα θαη ζε θνξίηζηα, ζπλερίδεη λα 

παξαηεξείηαη ην ρακειφ αλάζηεκα, κεησκέλε εθεβηθή αλάπηπμε θαη κηθξφ χςνο ελειίθνπ. 

Η θιηληθή εηθφλα είλαη βειηησκέλε σο πξνο ηα παξαπάλσ ραξαθηεξηζηηθά, ζηνπο αζζελείο 

πνπ έρνπλ ιάβεη ζεξαπεία κε GH, αιιά θαη ζηε ζχζηαζε ζψκαηνο, ζηηο θηλεηηθέο ηθαλφηε-

ηεο, ζηελ άιηπε κπτθή κάδα, ζηελ ππθλφηεηα ηεο νζηηθήο κάδαο (BMD) θαη ζηε θαξδηαγ-

γεηαθή πγεία.  Σηηο πεξηζζφηεξεο κειέηεο αλαθέξεηαη θπζηνινγηθή έλαξμε εθεβείαο θαη 

αλαθνπή ηεο εθεβηθήο εμέιημεο ζην ζηάδην Tanner 3 (ζηάδηα εθεβηθήο αλάπηπμεο).  Σηελ 

αξρή ηεο εθεβεία, ζηα αγφξηα, ηα επίπεδα ηεζηνζηεξφλεο απμάλνληαη αιιά παξακέλνπλ ζε 

ρακειά επίπεδα.  Σηηο κεηξήζεηο LH  θαη FSH παξαηεξείηαη κεηαβιεηφηεηα απφ ρακειά 

θπζηνινγηθά έσο θπζηνινγηθά.  Οη κεηξήζεηο ηεο αλαζηαιηίλεο Β (δείθηεο ζπεξκαηνγέλε-

ζεο) είλαη ζε ρακειά επίπεδα έσο κε αληρλεχζηκε γεγνλφο πνπ ζπλαληάηαη ζηνπο έθεβνπο 

κε πην εκθαλή αλεπάξθεηα φξρεσλ.  Σηελ ειηθηαθή νκάδα ησλ αγνξηψλ 15-16 εηψλ πνπ 

εκθαλίδνπλ θαζπζηεξεκέλε ή αηειή εθεβεία ζπληζηάηαη ε ρνξήγεζε ηεζηνζηεξφλεο.  

Η έλαξμε ηεο εθεβείαο ζηα θνξίηζηα ζπλήζσο εκθαλίδεηαη ζε θπζηνινγηθή ειηθία, 

ε νπνία σζηφζν ζηε ζπλέρεηα αλαθφπηεηαη.  Σρεδφλ ζε φια ηα  θνξίηζηα θαηά ηε δηάξθεηα 

ηεο εθεβείαο ηα νηζηξνγφλα θαη ε  LH ήηαλ ζε ρακειά έσο θπζηνινγηθά επίπεδα.  Η FSH 

ε νπνία πηζαλφλ λα ζεσξείηαη έλδεημε ησλ κηθηψλ πξσηνγελψλ δηαηαξαρψλ  παξνπζίαδε 

κεγάιε κεηαβιεηφηεηα απφ θπζηνινγηθά έσο πςειά επίπεδα.  Η αλαζηαιηίλε Β ήηαλ ζε 

ρακειά σο κε αληρλεχζηκα επίπεδα.  Η αλάπηπμε ησλ καζηψλ ζπλήζσο ζπκβαίλεη ζε κηα 

θπζηνινγηθή ειηθία αιιά αξρίδεη λα θαζπζηεξεί ζην ζηάδην Tanner 3 θαη 4, κε πνιχ ιίγεο 

αζζελείο λα θηάλνπλ ζην ηειηθφ ζηάδην Tanner 5.  Έλα πνζνζηφ 8-25% ησλ θνξηηζηψλ κε 

PWS έρνπλ απζφξκεηε πεξίνδν κε κέζε ειηθία ηα 20 έηε θαη ζρεδφλ φιεο είραλ νιηγνκε-

λφξξνηα κεηά ηελ εκκελαξρή.  Δάλ δελ ππάξρνπλ ελδείμεηο έλαξμεο εθεβείαο, κεηαμχ 13-

16 εηψλ ζπζηήλεηαη νξκνληθή ππνθαηάζηαζε κε νηζηξνγφλα ζε ζπλδπαζκφ κε αληηζπιιε-

πηηθφ ράπη 
(37)

.  Τέινο, παξφηη ηα εθεβηθά ζεκάδηα θαζπζηεξνχλ νη έθεβνη κε ζχλδξνκν 

PWS δείρλνπλ ην ίδην ελδηαθέξνλ γηα εηεξνθπινθηιηθέο θηιίεο θαη εξσηηθέο ζρέζεηο φπσο 

θαη νη θπζηνινγηθνί έθεβνη 
(38)

. 

Τα θαηλνηππηθά ζπκπεξηθνξηζηηθά ραξαθηεξηζηηθά πεξηιακβάλνπλ ζπλαηζζεκαηη-

θέο εθξήμεηο «μεζπάζκαηα εθξήμεσλ ή «θαηάξξεπζε» κηα απφ ηηο πην θνηλέο δπζπξνζαξ-
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κνζηηθέο ζπκπεξηθνξέο ησλ εθήβσλ κε PWS, κε ζεκαληηθφ αληίθηππν ζηε θνηλσληθνπνί-

εζε ηνπο, ζηε πνηφηεηα δσήο ζηνπο ίδηνπο ηνπο αζζελείο θαη ζηηο νηθνγέλεηεο ηνπο.  Ο πε-

ξηνξηζκφο θαη ν έιεγρνο ζηε πξφζβαζε ηεο επηπιένλ ηξνθήο είλαη ε ζπρλφηεξε αηηία ησλ 

ζπλαηζζεκαηηθψλ εθξήμεσλ. Τν άγρνο είλαη κία απφ ηηο πην θνηλέο ςπρηαηξηθέο δηαγλψζεηο 

ζε έθεβνπο κε PWS.  Αλ θαη κέρξη ζήκεξα δελ έρνπλ δηεμαρζεί εθηεηακέλεο κειέηεο πνπ 

λα αθνξνχλ ηελ ειηθηαθή έλαξμε ηνπ άγρνπο, ην 2018  πξαγκαηνπνηήζεθε κία αλαζθφπε-

ζε κε ηα δεδνκέλα απφ ην Παγθφζκην Μεηξψν Αζζελψλ PWS φπνπ αλαθέξεηαη απφ ηνπο 

θξνληηζηέο σο ζεκαληηθφ πξφβιεκα πνπ παξαηεξείηαη απφ ηε πξνζρνιηθή ειηθία κε θνξχ-

θσζε ζηελ εθεβεία
 (39)

. 

Οη βηνςπρνινγηθέο δηαηαξαρέο πνπ παξαηεξνχληαη ζηελ εθεβεία παξνπζηάδνπλ έ-

ληνλεο αιιαγέο ζε ζρέζε κε ηελ παηδηθή ειηθία. Σηελ Ιαπσλία πξαγκαηνπνηήζεθε κηα κε-

ιέηε γηα ηηο δηαηαξαρέο πνπ παξαηεξνχληαη ζηνπο αζζελείο κε PWS, ζην θάζκα ηνπ 

απηηζκνχ, ηεο ππεξθηλεηηθφηεηαο, ησλ  παξνξκεηηθψλ ζπκπεξηθνξψλ ζε ζχγθξηζε ηεο κε-

ηξηθήο κνλνγνλετθήο δηζσκίαο θαη ηεο παηξηθήο δηαγξαθήο ζε παηδηά θαη εθήβνπο.   Δπη-

πξφζζεηα ηα απνηειέζκαηα ηεο Ιαπσληθήο κειέηεο ζπγθξίζεθαλ κε αληίζηνηρεο κειέηεο 

ησλ δπηηθψλ ρσξψλ θαη ππνδειψλνπλ φηη δελ ππάξρνπλ εζλνινγηθέο δηαθνξέο ζε ζρέζε κε 

ηα επξήκαηα.  Όζνλ αλαθνξά ηελ απηηζηηθή ζπκπησκαηνινγία θαη ηελ παξνξκεηηθή ζπ-

κπεξηθνξά, δελ αληρλεχζεθαλ ζηα παηδηά κε PWS, κεηαμχ ησλ ζπκκεηερφλησλ κε mUPD 

θαη κε  DEL.  Αληίζεηα ζηελ εθεβηθή ειηθία εκθαλίδνληαη ζεκαληηθέο ζηαηηζηηθέο δηαθν-

ξέο κε απμεκέλε ηάζε ζηα απηηζηηθά θαη παξνξκεηηθά πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο κε 

mUPD απφ φηη κε DEL.  Μεηαμχ ησλ δχν γνλφηππσλ δελ εκθάληζαλ θιηληθνχο δείθηεο 

ΓΔΠΥ ζηηο παξνξκεηηθέο θαη απξφζεθηεο ζπκπεξηθνξέο.  Υπήξμαλ ζεκαληηθέο δηαθνξέο 

ζηελ αληηιεπηηθή νξγάλσζε θαη ηε κλήκε εξγαζίαο, κε ρακειή βαζκνιφγεζε (κεησκέλεο 

δεμηφηεηεο) ζηε νκάδα εθήβσλ κε mUPD θαη πςειφηεξε βαζκνιφγεζε (απμεκέλεο δεμηφ-

ηεηεο) ζηελ νκάδα DEL 
(40)

.   

Τα κπνζθειεηηθά πξνβιήκαηα  πνπ αληηκεησπίδνπλ νη έθεβνη κε PWS εμαξηψληαη 

απφ ηελ παρπζαξθία θαη ηνλ έιεγρν ηεο δηαηξνθήο ηνπο ζε ζρέζε κε ην κέγεζνο ηεο ππνην-

λίαο θαη ηε ζπρλφηεηαο ηεο ζσκαηηθήο άζθεζεο 
(41)

. 

 

3.4 Κιηληθή εηθόλα ζηελ ελήιηθε δσή 

Η πνηφηεηα δσήο ησλ ελήιηθσλ αηφκσλ κε PWS εμαξηάηαη ζε κεγάιν βαζκφ απφ ηελ δηα-

ρείξηζε ησλ πξνεγνχκελσλ εηψλ, ηδηαίηεξα ζε φηη αθνξά ην πξφβιεκα ηεο ππεξθαγίαο θαη 

ηελ αληηκεηψπηζε ηεο ζπλ-λνζεξφηεηαο πνπ «ζπλνδεχεη» θάζε άηνκν μερσξηζηά.  Σαλ ε-

λήιηθεο νη αζζελείο κε PWS έρνπλ πνηθίιεο δπλαηφηεηεο  έηζη ψζηε λα αλεμαξηεηνπνηε-

ζνχλ κε θάπνηα κνξθή επηηήξεζεο ζηνλ έιεγρν ηεο ηξνθήο  θαη ππνζηήξημεο ζην 
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ζπλαηζζεκαηηθφ θαη θνηλσληθφ επίπεδν.  Τα ηειεπηαία ρξφληα  ην πξνζδφθηκν δσήο ηνπο 

απμάλεηαη ιφγσ ηεο θαιχηεξεο δηαηηεηηθήο δηαρείξηζεο θαη αληηκεηψπηζεο ησλ πξνβιεκά-

ησλ πγείαο πνπ ζπλδένληαη κε ην ζχλδξνκν. 

Δπηπξφζζεηα ππάξρνπλ ιηγνζηέο πιεξνθνξίεο γηα ειηθησκέλνπο αζζελείο κε  PWS 

γηαηί ε δηάγλσζε ηνπ ζπλδξφκνπ ήηαλ ζπάληα, ιφγσ έιιεηςεο εξγαζηεξηαθψλ θαη δηαγλσ-

ζηηθψλ θξηηεξίσλ φπνπ απνδείθλπαλ ηελ χπαξμε ηνπ ζπλδξφκνπ.  Τν πην ειηθησκέλν άην-

κν πνπ είλαη γλσζηφ ζηελ επηζηεκνληθή θνηλφηεηα, είλαη κηα γπλαίθα 72 εηψλ ζην 

Ηλσκέλν Βαζίιεην.  Οη ελήιηθεο  έρνπλ λα αληηκεησπίζνπλ ηα ίδηα πξνβιήκαηα κε ηελ α-

θφξεζηε νξκή γηα θαγεηφ, ηα θηλεηηθά πξνβιήκαηα, ηελ ζπλαηζζεκαηηθή επαισηφηεηα, 

ηνλ πεξηνξηζκφ ζηε ζεμνπαιηθή δξαζηεξηφηεηα θαη ηα πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο κε ζν-

βαξφ αληίθηππν ζηελ νηθνγέλεηα θαη ηελ θνηλφηεηα.  Δπίζεο παξαηεξείηαη, θνληφ αλάζηε-

κα, παρπζαξθία θαη κε ππνγελλεηηζκφ θαη ζηα δχν θχια 
(42)

.  Τν 2011 πξαγκαηνπνηήζεθε 

κηα κειέηε  ζε 82 αζζελείο κε PWS, γηα ηηο δηαηξνθηθέο θάζεηο πνπ δηαλχνπλ  απφ ηελ 

βξεθηθή ειηθία κέρξη θαη ηελ ελειηθίσζε, ζπζρεηηδφκελε κε ηελ αθφξεζηε πείλα θαη ηελ 

ειηθία ηνπο, ρσξίο σζηφζν λα δηεπθξηλίδεηαη πφζνη ήηαλ νη ελήιηθεο.  Μφλν δχν  ελήιηθεο 

θαηεγνξηνπνηήζεθαλ ζηελ Φάζε 4 φπνπ ε φξεμε γηα θαηαλάισζε ηξνθήο έπαςε λα είλαη 

αθφξεζηε θαη λα είραλ αίζζεκα θνξεζκνχ κεηά απφ έλα θαλνληθφ γεχκα.  Οη ππφινηπνη 

παξέκεηλαλ ζηε Φάζε 3 φπνπ ζπλέρηζαλ  λα είλαη ππεξθαγηθνί θαη ζπάληα έλησζαλ θνξε-

ζκφ 
(43)

.  

Η ππλειία θαηά ηελ δηάξθεηα ηεο εκέξαο θαη ε θαθή πνηφηεηα χπλνπ θαηά ηηο βξα-

δηλέο ψξεο  είλαη έλα πνιχ θνηλφ ραξαθηεξηζηηθφ πνπ εκθαλίδεηαη ζην70-100% ησλ ελειί-

θσλ κε PWS.  Σε κειέηε πνπ έγηλε κε ζθνπφ ηε δηεξεχλεζε ηεο ζπζρέηηζεο ηνπ λπρηεξηλνχ 

χπλνπ θαη ηα πεξηνδηθά πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο δηαπηζηψζεθε φηη ζην 43%, ηνπ δείγ-

καηνο, ν δηαηαξαγκέλνο λπρηεξηλφο χπλνο ζρεηίδεηαη κε ηελ εκεξήζηα επεξεζηζηφηεηα, ηηο 

εθξήμεηο ζπκνχ θαη ηα πξνβιήκαηα πξνζνρήο θαηά ηελ δηάξθεηα εθηέιεζεο εξγαζηψλ.  Α-

λαθέξεηαη φηη ε ππλειία ήηαλ πην ζπρλή ηηο εκέξεο πνπ δελ ππήξραλ πξνγξακκαηηζκέλεο 

δξαζηεξηφηεηεο ή θαηά ηε δηάξθεηα ηνπ Σαββαηνθχξηαθνπ θαζψο ην εκεξήζην πξφγξακκα 

ήηαλ ιηγφηεξν νξγαλσκέλν .  Τα άηνκα κε PWS  θνηκνχληαη εχθνια θαηά ηε δηάξθεηα ηεο 

εκέξαο φηαλ ράλνπλ ην ελδηαθέξνλ ηνπο γηα απηφ πνπ ζπκβαίλεη ζην ρψξν ηνπο ή φηαλ 

βξίζθνληαη ζε κηα θαηάζηαζε πνπ δελ ηνπο αξέζεη.  Όζνλ αθνξά ηελ επηζεηηθή ζπκπεξη-

θνξά πξνο ηνπο άιινπο, κεηά απφ έλαλ λπρηεξηλφ δηαηαξαγκέλν χπλν, ή ηνλ απηνηξαπκα-

ηηζκφ φπσο ην ηζίκπεκα ηνπ δέξκαηνο, δελ έρεη απνζαθεληζηεί ε αηηία πξφθιεζεο ηνπο
 (44)

. 

Σχκθσλα κε πξφζθαηε κεηα-αλάιπζε, γηα ηα νθέιε ηεο ρνξήγεζεο GHt (ζεξαπεία 

κε απμεηηθή νξκφλε) ηα ζπκπεξάζκαηα ήηαλ ζεηηθά γηα ηε ζχλζεζε ηνπ ζψκαηνο ησλ ελε-

ιίθσλ κε PWS αιιά θαη ηε κείσζε ησλ θαξδηαθψλ επηπινθψλ ζηνπο αζζελείο.  Η ζεξαπεία 
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δξα απμάλνληαο ηελ άιηπε κάδα ζψκαηνο θαη κεηψλνληαο ηε κάδα ιίπνπο, βειηηψλνληαο ηε 

κπτθή δχλακε θαη ηελ αληνρή, ιεηηνπξγψληαο βνεζεηηθά ζηελ εθγχκλαζε θαη θαη’ επέθηα-

ζε κεηψλνληαο ηνπο θαξδηαγγεηαθνχο θηλδχλνπο πνπ εγθπκνλεί ε δηαηήξεζε ηεο παρπζαξ-

θία.  Δπηπξφζζεηα, δηαπηζηψζεθε ζηνπο αζζελείο πνπ έιαβαλ GH, κεγαιχηεξε νζηηθή 

γεσκεηξία θαη νζηηθή αληνρή ζε αληίζεζε κε απηνχο πνπ δελ έιαβαλ.  Ψζηφζν ππάξρνπλ 

ακθηβνιίεο γηα ηελ αζθάιεηα ηεο ρνξήγεζε απμεηηθήο νξκφλεο ζε ελήιηθεο, θαζψο κεηά 

ηελ ρνξήγεζε GH αλαζηέιιεηαη  ε επίδξαζε ηεο ηλζνπιίλεο ζην κεηαβνιηζκφ ηεο γιπθφ-

δεο θαη ησλ ιηπηδίσλ  
(45)

. 

Η θαζπζηεξεκέλε αληηκεηψπηζε ηνπ ππνγνλαδηζκνχ, επηδεηλψλεη πξνβιήκαηα π-

γείαο φπσο ε νζηενπφξσζε, ε κεησκέλε κπτθή κάδα, απμεκέλε ιηπψδεο κάδα, θφπσζε, 

θαξδηαγγεηαθέο δηαηαξαρέο θαη ρακειφηεξα επίπεδα αηκνζθαηξίλεο.  Γελ έρεη αλαθεξζεί 

πεξίπησζε παηξφηεηαο ζηνλ ελήιηθν αλδξηθφ πιεζπζκφ κε PWS 
(46)

.  Παξφκνηα θαη ζηηο 

ελήιηθεο γπλαίθεο, ν ππνγνλαδηζκφο ηφζν ν θεληξηθφο φζν θαη ν πξσηνπαζήο θαη εάλ δελ 

αληηκεησπηζηεί κπνξεί λα πξνθαιέζεη νζηενπφξσζε, απμεκέλε κάδα ιίπνπο θαη ρακειή 

άιηπε κάδα, ςπρνινγηθέο θαη θαξδηαγγεηαθέο δηαηαξαρέο.  Υπνγνλαδηζκφο ζηηο ελήιηθεο 

γπλαίθεο νξίζηεθε ε απνπζία ή ε αθαλφληζηε έκκελνο ξχζε, αλεμάξηεηα απφ ηα επίπεδα 

νηζηξαδηφιεο νξνχ
 (47) 

. 

Η θαηλνηππηθή ζπκπεξηθνξά ησλ ελειίθσλ δηεξεπλήζεθε, ζε κειέηε πνπ έγηλε ην 

2011, κε ην εξψηεκα, αλ ζρεηίδνληαη νη δπζπξνζαξκνζηηθέο ζπκπεξηθνξέο κε  ηνπο γελεηη-

θνχο ηχπνπο θαη ππφηππνπο θαη αλ παξαηεξνχληαη αιιαγέο θαηά ηε δηάξθεηα ηεο δσήο 

ηνπο.  Μειεηήζεθαλ άηνκα κε PWS κε δηαγξαθή ηχπνπ I ηχπνπ II θαη mUPD.  Δπηπξφζζε-

ηα φπσο έρεη ππνζηεξηρζεί απφ πξνγελέζηεξεο κειέηεο ηα πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο επε-

ξεάδνληαη φρη κφλν απφ ην αλαπηπμηαθφ ζηάδην αιιά θαη απφ ην γελεηηθφ ηχπν, αιιά αμίδεη 

λα ζεκεησζεί φηη ππάξρνπλ αληηθαηηθέο αλαθνξέο κεηαμχ ησλ ζπκπεξαζκάησλ  ζε ζρέζε 

κε ηηο δηαγξαθέο πνπ πξναλαθέξζεθαλ.  Σηε ζπγθεθξηκέλε έξεπλα ζπκκεηείραλ 98 ελήιη-

θεο απφ 25 εηψλ έσο 45+ εηψλ. Τν 78% δνχζαλ ζε ηδξπκαηηθή νηθηζηηθή θνηλφηεηα ην 19% 

δνχζαλ κε ηελ νηθνγέλεηα ηνπο θαη ην 1% δνχζε  κφλν ηνπ κε επηηήξεζε.  Σπκπεξαζκαηη-

θά, δηαπηζηψζεθε φηη ηα πξψηα ςπρηαηξηθά επεηζφδηα ζπλέβεζαλ ζηε λεαξή ελήιηθε δσή.   

Οη ελαιιαζζφκελεο αιιαγέο ζηε δηάζεζε, ην πείζκα, ν απηνηξαπκαηηζκφο (ην δάγθσκα) 

θαη ε απφθξπςε (θαγεηφ) ήηαλ πην ζπρλά ζηε ειηθία θάησ ησλ 35 εηψλ.  Σε ελήιηθεο κε-

γαιχηεξεο ειηθίαο παξαηεξήζεθε ππνθηλεηηθφηεηα, γέιην ρσξίο εκθαλή ιφγν, ιέξσκα έμσ 

απφ ηελ ηνπαιέηα θαη παληθφ.  Τα παξαπάλσ πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο  κπνξεί λα είλαη 

απνηέιεζκα ηεο επηδεηλνχκελεο ζσκαηηθήο λνζεξφηεηαο θαη ηεο ιεηηνπξγηθήο έθπησζεο. 

Σε ζρέζε κε ηνπο γελεηηθνχο ππφηππνπο ηα άηνκα κε mUPD είραλ ηηο πςειφηεξεο βαζκν-

ινγίεο ζε ζηνηρεία φπσο δπζαξέζθεηα, κεησκέλε ζπγθέληξσζε, επαλαιακβαλφκελα ρηππή-
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καηα ζε πξάγκαηα, νπξιηαρηά, ιέξσκα έμσ απφ ηελ ηνπαιέηα, αλππνκνλεζία, ππεξδξα-

ζηεξηφηεηα, άζθνπε πεξηπιάλεζε θαη αλαθνξά ςεπδψλ πιεξνθνξηψλ.  Τα άηνκα κε δηα-

γξαθή ηχπνπ I είραλ πςειφηεξε βαζκνινγία ζηελ επαλάιεςε ηηο ίδηαο ιέμεο ή θξάζεο 
(48)

.  

Σε παιαηφηεξε κειέηε, ην 2002, φπνπ δηεξεπλήζεθαλ νη γελεηηθφο ππφηππνη DEL θαη 

mUPD ζε ζρέζε κε ηελ ςπρηαηξηθή λνζεξφηεηα ζε ελήιηθα άηνκα  κε  PWS δηαπηζηψζεθε 

φηη είραλ ζνβαξέο ζπλαηζζεκαηηθέο δηαηαξαρέο κε ςπρσζηθά ραξαθηεξηζηηθά κε θαηλνηπ-

πηθή δηαθχκαλζε 
(49)

. 

Τα γαζηξεληεξνινγηθά πξνβιήκαηα φπνπ παξαηεξνχληαη ζηνπο ελήιηθεο  πνιχ ζπ-

ρλά είλαη ζπλδεδεκέλα κε ηελ ππεξβνιηθή θαηαλάισζε θαγεηνχ θαη έρνπλ αλαθεξζεί πε-

ξηπηψζεηο φπνπ έρνπλ επηθέξεη ην ζάλαην κε αηηηνινγία ηε ξήμε ζηνκάρνπ θαη λέθξσζε ή 

γαζηξηθή δηάηαζε θαη δηάηξεζε 
(50)

.  Δπηπξφζζεηα ε ζπρλφηεηα γαζηξννηζνθαγηθήο παιηλ-

δξφκεζεο κε ζνβαξέο ζπλέπεηεο ζηα δφληηα θαίλεηαη λα είλαη πςειή θαη λα απμάλεηαη κε 

ηελ πάξνδν ησλ εηψλ
 (51)

 . 

Η πςειή λνζεξφηεηα ζηνπο ελήιηθεο κε PWS έρεη ζαλ απνηέιεζκα ην ρακειφ 

πξνζδφθηκν δσήο θαη ηελ πςειή ζλεζηκφηεηα.  Τα άηνκα πνπ θξνληίδνπλ αζζελείο κε 

PWS ζα πξέπεη λα γλσξίδνπλ θαη λα είλαη ζε εγξήγνξζε γηα ηελ πηζαλφηεηα εκθάληζεο 

παζήζεσλ πνπ ζρεηίδνληαη κε ην ζχλδξνκν.  Οη επηπινθέο πνπ ζπλήζσο εκθαλίδνληαη είλαη 

νη θαξδηαγγεηαθέο, ν δηαβήηεο, νξζνπεδηθά πξνβιήκαηα θαη νζηενπφξσζε θαη ηα δεξκαηη-

θά πξνβιήκαηα.  Αμίδνπλ ηδηαίηεξεο πξνζνρήο απφ ηνπο θξνληηζηέο ηα πξνβιήκαηα χπλνπ, 

ε αζηάζεηα ηεο ζεξκνθξαζίαο θαη ε κεγάιε αληνρή ζην πφλν, θαζψο ηα παξαπάλσ κπν-

ξνχλ λα ζπγθαιχςνπλ ηα αξρηθά ζπκπηψκαηα θάπνηαο αζζέλεηαο.  Σπληζηάηαη ε ηαθηηθή 

επηηήξεζε ηεο πγείαο απφ ηνπο θξνληηζηέο 
(52)

.  

 

4. ΢πλ-λνζεξόηεηα, ζεξαπείεο θαη δηαρείξηζε 

Σχκθσλα κε ηα κέρξη ηψξα δεδνκέλα δελ ππάξρεη θαξκαθεπηηθή αγσγή γηα ηελ πιήξε ζε-

ξαπεία ηνπ ζπλδξφκνπ PWS.  Η ηαηξνθαξκαθεπηηθή αληηκεηψπηζε είλαη απηή πνπ ζηεξίδεη  

ηελ πνιχπιεπξε ζπλ-λνζεξφηεηα ησλ αζζελψλ κε ζχλδξνκν PWS.  Οη ζεξαπεπηηθέο πα-

ξεκβάζεηο απφ δηαθνξεηηθέο εηδηθφηεηεο ζπκβάιινπλ ζηε θξνληίδα ησλ αζζελψλ θαζ’ φιε 

ηε δηάξθεηα ηεο δσήο ηνπο.  Αξρηθά απφ ηελ δηάγλσζε ηνπ λενγλνιφγνπ θαη ηελ εξγαζηε-

ξηαθή επηβεβαίσζε ηνπ γελεηηζηή έσο ηνπ ελδνθξηλνιφγνπ, ηνπ ςπρίαηξνπ θαη άιισλ εηδη-

θνηήησλ φπσο νη ινγνζεξαπεπηέο, θπζηνζεξαπεπηέο, δηαηξνθνιφγνη θαη άιινη. 

 
4.1 Ννζεξή παρπζαξθία 

Απφ ην 1948 ν Π.Ο.Υ έρεη εληάμεη ηε παρπζαξθία ζην θαηάινγν ησλ παζήζεσλ, φπνπ πά-

ζεζε νξίδεηαη θάζε θαηάζηαζε πνπ κεηψλεη ηελ πνηφηεηα θαη ην πξνζδφθηκν δσήο.  Παρπ-
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ζαξθία νξίδεηαη ε ππεξβνιηθή ζπζζψξεπζε ιίπνπο ζην ιηπψδε ηζηφ, ε αχμεζε ηνπ ζσκα-

ηηθνχ ιίπνπο δπζαλάινγα πξνο ηνπο άιινπο ηζηνχο ζε πνζνζηφ ηνπιάρηζηνλ θαηά 20% πε-

ξηζζφηεξν απφ ην θπζηνινγηθφ 
(53)

. 

Τν Δξσηεκαηνιφγην Υπεξθαγίαο απφ ην Dykens ην 2007 θαζηεξψζεθε σο έλα η-

ζρπξφ εξγαιείν ζηελ έξεπλα ηεο ζπζρέηηζεο ηεο λεπξνβηνινγηθήο ππεξθαγίαο κε ηε ζπ-

κπεξηθνξά αλαδήηεζεο ηξνθήο ζην PWS (εξσηεκαηνιφγην Παξάξηεκα 1).  Τα πνζνζηά 

ζαλάηνπ ιφγν επηπινθψλ παρπζαξθίαο ζηα άηνκα κε PWS ζε ζχγθξηζε κε άιια ζχλδξνκα 

λνεηηθήο πζηέξεζεο, είλαη έμη θνξέο πςειφηεξα 
(54)

. 

Απφ ηελ πξψηκε παηδηθή ειηθία εκθαλίδεηαη ην ραξαθηεξηζηηθφ  ηνπ απμεκέλνπ ελδηα-

θέξνληνο  γηα θαγεηφ θαη θιηκαθψλεηαη ζε ππεξθαγία κε έιιεηςε θνξεζκνχ, ε νπνία νδε-

γεί ζε ππεξβνιηθή αχμεζε βάξνπο θαη λνζεξή παρπζαξθία.  Με ηε ζεηξά ηεο νδεγεί ζηελ 

αλάπηπμε κεηαβνιηθνχ ζπλδξφκνπ, ζαθραξψδε δηαβήηε ηχπνπ2, επηδείλσζε ηεο ππληθήο 

άπλνηαο θαη ηεο αλαπλεπζηηθήο αλεπάξθεηαο θαη θαξδηαγγεηαθά πξνβιήκαηα θαηά ηελ ελή-

ιηθε δσή. 

Η αλαδήηεζε γηα ηξνθή ραξαθηεξίδεηαη απφ ζπγθεθξηκέλεο ζπκπεξηθνξέο φπσο ηελ 

πεξηζπιινγή θαη ηελ απφθξπςε ηξνθήο, θινπή θαγεηνχ ή ρξεκάησλ γηα αγνξά ηξνθήο, 

θαηαλάισζε αθαηάιιεισλ εηδψλ φπσο ππνιείκκαηα θαγεηνχ απφ ηα ζθνππίδηα, γξαζίδη, 

ζαπνχλη θ.ά.  Η πνιππινθφηεηα ηεο παζνθπζηνινγίαο ηεο ππεξθαγίαο θαη ηεο παρπζαξθίαο 

παξακέλεη αζαθήο θαη κπνξεί κφλν ελ κέξεη λα εμεγεζεί  απφ ηε  δπζιεηηνπξγία ηνπ ππν-

ζαιάκνπ
 (55)

.  Σε δηαρξνληθή κειέηε παξαθνινχζεζεο ηεο δηαηξνθηθήο ζπκπεξηθνξάο έ-

ρνπλ εληνπηζηεί δχν θχξηα ζηάδηα κε πέληε θχξηεο  δηαηξνθηθέο θάζεηο θαη ππνθάζεηο .  

 ην Σηάδην 1 ζηελ βξεθηθή ειηθία κε ραξαθηεξηζηηθφ ηελ θαθή ζίηηζε, 

  ην Σηάδην 2 κε ραξαθηεξηζηηθφ ηελ ππεξθαγία πνπ νδεγεί ζηε παρπζαξθία, ηα νπνία απν-

ηεινχληαη απφ θάζεηο θαη ππνθάζεηο, 

 ε θάζε 0 παξαηεξείηαη ζηελ εκβξπαθή ειηθία κε κεησκέλε εκβξπαθή θηλεηηθφηεηα, 

 ε θάζε 1, ζηε βξεθηθή ειηθία φπνπ ην βξέθνο δελ είλαη παρχζαξθν θαη ραξαθηεξίδεηαη 

απφ ππνηνλία αθνινπζνχκελε ζηε ππφθαζε 1α απφ δπζθνιία ζίηηζεο (0-9 κελψλ). Σηε 

θάζε 1β ην βξέθνο ζηηίδεηαη θαη αλαπηχζζεηαη θαλνληθά, εληφο ηεο θακπχιεο αλάπηπμεο 

(9-25 κελψλ), 

 ε θάζε 2  έπεηηα ζρεηίδεηαη κε ηελ αχμεζε ηνπ ζσκαηηθνχ βάξνπο. Σηελ ππφθαζε 2α απ-

μάλεηαη ην βάξνο ρσξίο λα παξαηεξείηαη απμεκέλε πξφζιεςε ηξνθήο (25 κελψλ έσο 4,5 

εηψλ), ελψ ζηελ ππφθαζε 2β απμάλεηαη ην βάξνο θαη ε πξφζιεςε ηξνθήο (4,5-8 εηψλ), 

  ζηε θάζε 3 παξαηεξείηαη ππεξθαγία, ζπλερφκελε αλαδήηεζε ηξνθήο θαη έιιεηςε θνξε-

ζκνχ, 

 ε ηειεπηαία θάζε 4, παξαηεξείηαη κφλν ζηελ ελήιηθε δσή, φπνπ ην άηνκν πιένλ έρεη ην 

αίζζεκα θνξεζκνχ.      .                                                                                                                         
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Ψζηφζν, ε πιεηνςεθία ησλ αηφκσλ κε PWS παξακέλνπλ θαζεισκέλα ζηε θάζε 3, ελψ 

ζηε ζπγθεθξηκέλε κειέηε αλαθέξεηαη φηη κφλν δχν άηνκα κεηαβήθαλε ζηε θάζε 4 κεηά ην 

20
ν 
έηνο.

 (43)
.  

Υπάξρνπλ αληηθξνπφκελεο βηβιηνγξαθηθέο αλαθνξέο ζρεηηθά κε ην ξφιν πνπ δηαδξα-

καηίδεη ε γθξειίλε, ε νξεμηγνληθή νξκφλε ε νπνία εθθξίλεηαη θπξίσο απφ ην ζηνκάρη θαη 

ζε κηθξφηεξν βαζκφ απφ ην πάγθξεαο θαη ηνλ ππνζάιακν, απφ ηελ βξεθηθή ειηθία έσο θαη 

ηελ ελήιηθε δσή ησλ αηφκσλ κε PWS, σο πξνο ηελ ππεξθαγία  θαη ηελ παρπζαξθία.  Σρε-

ηηθή κειέηε αλαθέξεηαη ζε απμεκέλα επίπεδα γθξειίλεο ήδε απφ ηε βξεθηθή ειηθία φπνπ 

δελ παξαηεξείηαη ππεξθαγία, ελψ ζε άιιε κειέηε αλαθέξνληαη θπζηνινγηθά επίπεδα γθξε-

ιίλεο ζε νκάδα κηθξψλ παηδηψλ ηα νπνία ήηαλ ζε θάζε ππεξθαγίαο.  Ψζηφζν, κηα άιιε 

κειέηε αλέθεξε ππεξγθξειηλεκία κφλν ζε ππννκάδα κηθξψλ παηδηψλ ζε θάζε ππεξθαγίαο.  

Σε δηαρξνληθή κειέηε, 12 εηψλ, ηεο νπνίαο ηα απνηειέζκαηα δεκνζηεχηεθαλ ην 2014,  

ζπκκεηείραλ 60 άηνκα κε PWS, ειηθίαο απφ 5 εβδνκάδσλ απφ ηε γέλλεζε έσο θαη 36 ε-

ηψλ, επηπιένλ 39 άηνκα, ρσξίο PWS, κε πξψηκε έλαξμε λνζεξήο παρπζαξθίαο άγλσζηεο 

πξνέιεπζεο (EMO) θαη 95 αδέιθηα αηφκσλ κε PWS θπζηνινγηθνχ βάξνπο (SibC) ή θαη 

EMΟ, ιακβάλνληαο ππφςε θαη ηε δηαηξνθηθή θάζε φπνπ δηαλχνπλ ηα άηνκα κε PWS. 

Σηφρνο ηεο κειέηεο απηήο, ήηαλ ε ζχγθξηζε ησλ ζπλνιηθψλ επηπέδσλ γθξειίλεο νξνχ ζε 

βξέθε, παηδηά θαη ελήιηθεο ηεο νκάδαο PWS κε ηηο νκάδεο SibC θαη EMO πξνζεγγίδνληαο 

ηε δηαηξνθηθή θάζε πνπ βξίζθνληαη αιιά θαη ν πξνζδηνξηζκφο ηνπ ξφινπ ησλ επηπέδσλ 

ιεπηίλεο, ηλζνπιίλεο θαζψο θαη ε επίδξαζε ηεο ζεξαπείαο κε GH ζηα επίπεδα γθξειίλεο.  

Η ηδηαηηεξφηεηα ηεο παξνχζαο κειέηεο είλαη φηη ζεσξεί ηε δηαηξνθηθή θάζε σο ζεκαληηθφ 

αλεμάξηεην πξνγλσζηηθφ παξάγνληα ησλ νιηθψλ επηπέδσλ γθξειίλεο ζηα άηνκα κε PWS. 

Σπκπεξαζκαηηθά, ηα βξέθε απφ 0-1,99 εηψλ είραλ ζεκαληηθά πςειφηεξα επίπεδα γθξειί-

λεο ηα νπνία ήηαλ αληίζηνηρα κε ηελ νκάδα SibC (Πίλαθαο 1).  Τα παηδηά ειηθία απφ 2-

4,99 εηψλ κε PWS είραλ ζεκαληηθά απμεκέλα επίπεδα, ζε ζρέζε κε ηα παηδηά SibC, ηα 

παηδηά EMO ήηαλ ζεκαληηθά πςειφηεξα θαη απφ ηηο δχν νκάδεο ( Πίλαθαο 2). Η  ειηθηαθή 

νκάδα 5-11,9 εηψλ κε PWS είραλ απμεκέλα επίπεδα γθξειίλεο ζε ζρέζε κε ηελ νκάδα 

EMO, σζηφζν δελ ππήξραλ ζεκαληηθέο δηαθνξέο κεηαμχ ηεο νκάδαο SibC θαη EMO (Πί-

λαθαο 3).  Σηνπο έθεβνπο θαη ηνπο λεαξνχο ελήιηθεο κε PWS ήηαλ ζεκαληηθά απμεκέλν ζε 

ζρέζε κε ηηο δχν νκάδεο (Πίλαθαο 4).  Παξαηεξήζεθε φηη ε GHT κείσζε ηα επίπεδα γθξε-

ιίλεο θαηά 1.202 pg/ml ζηα άηνκα κε PWS, επνκέλσο είλαη πηζαλφ ε ζεξαπεία κε απμεηηθή 

νξκφλε λα ζπκβάιεη ζηε κείσζε ησλ επηπέδσλ γθξειίλεο.  
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Πίλαθαο 1. Κιηληθά θαη νξκνληθά δεδνκέλα γηα ηελ ειηθία0-1,99 εηψλ 

Ηιηθία 

0-1,99   

εηώλ 

PWS SibC EMO P1 P2 P3 

Γθξειίλε 

(pg/ml) 

5.521 ± 

3696 

2.883 ± 

1172 

N/A 0,016 
*
 [0,0087 

**
 ] N/A N/A 

Λεπηίλε 

(pg/ml) 

272 ± 231 216 ± 145 N/A 0,48 [0,39] N/A N/A 

Ιλζνπιίλε 

(mg/dl) 

2,29 ± 

2,01 

2,53 ± 

2,54 

N/A 0,73 [0,77] N/A N/A 

Βάξνο πξνο 

κήθνο (%) 

25,07 ± 

28,17 

57,41 ± 

37,50 

N/A 0,025 
*
 [0,015 

*
 ] N/A N/A 

DEXA 21,36 ± 

7,89 

19,64 ± 

6,33 

N/A 0,57 [0,48] N/A N/A 

Σεκείσζε: Τα δεδνκέλα εθθξάδνπλ ην Μέζν φξν ± SD. Οη ηηκέο P εθθξάδνπλ ηηο αλαιχζεηο κέζνπ 

φξνπ φζν θαη ην [Μηθηφ κνληέιν]. Η αλάιπζε [Μηθηφ κνληέιν] ιακβάλεη ππφςε επαλαιακβαλφκε-

λα κέηξα, ελψ ν κέζνο φξνο ησλ κέζσλ φρη. 

{* = P -ηηκή κηθξφηεξε απφ 0,05; ** = P -ηηκή κηθξφηεξε απφ 0,01} 

P1 = P -ηηκή γηα ζχγθξηζε PWS έλαληη SibC 

 

P2 = P -ηηκή γηα ζχγθξηζε PWS έλαληη EMO 

N/A: Γελ εθαξκφζηεθε 
(56)

. 

 
 

 

 
Πίλαθαο 2. Κιηληθά θαη νξκνληθά δεδνκέλα ειηθίαο 2-4,99 εηψλ 

Ηιηθία 

2-4,99   

εηώλ 

PWS SibC EMO P1 P2 P3 

Γθξειίλε 

(pg/ml) 

3.113 

± 

1.898 

2.55

6 ± 

927 

3.430 

± 

2.320 

0,12 [0,041 
*
 ] 0,71 [1,0] 0,30 [0,18] 

Λεπηίλε 

(pg/ml) 

1.389 

± 

1.785 

150 

± 99 

2248 ± 

1.107 

<0,001 
**

 [0,0040 
*
 ] 

0,098 [0,15] <0,001 
**

 [<0,001 
**

 ] 

Ιλζνπιί-

λε 

(mg/dl) 

7,07 

± 

5,79 

4,04 

± 

3,29 

11,25 

± 7,36 

0,0057 
**

 [0,013 
*
 

] 

0,15 [0,032 
*
]  0,014 

*
 [<0,001 

**
 ] 

HOMA-

IR 

1,52 

± 

1,46 

0,86 

± 

0,83 

2,75 ± 

1,71 

0,016 
*
 [0,028 

*
 ] 0,092 [0,017 

*
 ] 0,011 

*
 [<0,001 

**
 ] 

BMI z -

score 

0,93 

± 

1,55 

0,32 

± 

1,19 

4,29 ± 

0,79 

0,074 [0,083] <0,001 
**

 [<0,00

1 
**

 ] 

<0,001 
**

 [<0,001 
**

 ] 

DEXA 24,98 

± 

10,47 

18,6

1 ± 

6,39 

44,04 

± 5,78 

0,005** [0,0066] <0,001 
**

 [<0,00

1 
**

 ] 

<0,001 
**

 [<0,001 
**

 ] 
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Σεκείσζε: Τα δεδνκέλα εθθξάδνπλ ην Μέζν φξν ± SD. Οη ηηκέο P εθθξάδνπλ ηηο αλαιχζεηο κέζνπ 

φξνπ φζν θαη ην [Μηθηφ κνληέιν]. Η αλάιπζε [Μηθηφ κνληέιν] ιακβάλεη ππφςε επαλαιακβαλφκε-

λα κέηξα, ελψ ν κέζνο φξνο ησλ κέζσλ φρη. 

{* = P -ηηκή κηθξφηεξε απφ 0,05; ** = P -ηηκή κηθξφηεξε απφ 0,01} 

P1 = P -ηηκή γηα ζχγθξηζε PWS έλαληη SibC 

P2 = P -ηηκή γηα ζχγθξηζε PWS έλαληη EMO
 (56)

 

 

Πίλαθαο 3. Κιηληθά θαη νξκνληθά δεδνκέλα ειηθίαο 5-11,99 εηψλ 

Ηιηθία 

5-11,99 

εηώλ 

PWS SibC EMO P1 P2 P3 

Γθξειίλε 

(pg/ml) 

2.476 

± 

1.332 

2.11

1 ± 

1013 

1.645 

± 983 

0,21 [0,044 * ] 0,021 * [0,016 * ] 0,10 [0,55] 

Λεπηίλε 

(pg/ml) 

2.107 

± 

1.572 

397 

± 

720 

2.408 

± 

1.569 

<0,001 
**

 [<0,00

1 
**

 ] 

0,56 [0,25] <0,001 ** [<0,001 

** ] 

Ιλζνπιί-

λε 

(mg/dl) 

12,63 

± 

8,61 

6,86 

± 

3,92 

19,71 

±14,24 

<0,001 
**

 [<0,00

1 
**

 ] 

0,11 [0,024 
*
 ] 0,0011 

**
 [<0,001 

**

 ] 

HOMA-

IR 

2,67 

± 

1,81 

1,51 

± 

0,95 

4,17 ± 

3,06 

<0,001 
**

 [<0,00

1 
**

 ] 

0,11 [0,019 
*
 ] 0,0011 

**
 [<0,001 

**

 ] 

BMI z -

score 

1,62 

± 

1,17 

0,35 

± 

0,92 

2,72 ± 

0,22 

<0,001 
**

 [<0,00

1 
**

 ] 

<0,001 
**

 [<0,001 
*

*
 ] 

<0,001 
**

 [<0,001 
*

*
 ] 

DEXA 35,08 

± 

12,75 

20,3

9 ± 

8,05 

45,83 

± 4,97 

<0,001 
**

 [<0,00

1 
**

 ] 

<0,001 
**

 [<0,001 
*

*
 ] 

<0,001 
**

 [<0,001 
*

*
 ] 

Σεκείσζε: Τα δεδνκέλα εθθξάδνπλ ην Μέζν φξν ± SD. Οη ηηκέο P εθθξάδνπλ ηηο αλαιχζεηο κέζνπ 

φξνπ φζν θαη ην [Μηθηφ κνληέιν]. Η αλάιπζε [Μηθηφ κνληέιν] ιακβάλεη ππφςε επαλαιακβαλφκε-

λα κέηξα, ελψ ν κέζνο φξνο ησλ κέζσλ φρη. 

{* = P -ηηκή κηθξφηεξε απφ 0,05; ** = P -ηηκή κηθξφηεξε απφ 0,01} 

P1 = P -ηηκή γηα ζχγθξηζε PWS έλαληη SibC 

P2 = P -ηηκή γηα ζχγθξηζε PWS έλαληη EMO
 (56)

 

 

Πίλαθαο 4. Κιηληθά θαη νξκνληθά δεδνκέλα ειηθίαο 12-20,99 εηψλ 

Ηιηθία 

12-20,99 

εηώλ 

PWS SibC EMO P1 P2 P3 

Γθξειίλε 

(pg/ml) 

2.086 ± 

885 

1.233 ± 

509 

1.053 ± 

847 

0,011* 

[<0,001 
**

 ] 

0,0085 
**

 [0,0056 
*

*
 ] 

0,49 [0,21] 

Λεπηίλε 

(pg/ml) 

2.837 ± 

1.839 

1.138 ± 

1485 

5.459 ± 

2.289 

0,0094 ** 

[0,0090 ** ] 

0,0060 
**

 [<0,001 
*

*
 ] 

<0,001 ** 

[<0,001 ** ] 

Ιλζνπιίλε 

(mg/dl) 

13,36 ± 

9,26 

11,08 ± 

5,33 

27,07 

±18,79 

0,37 [0,28] 0,015 
*
 [0,0082 

**
 ] 0,0044 

**
 [<0

,001 
**

 ] 

HOMA-IR 3,10 ± 

2,41 

2,48 ± 

1,23 

5,63 ± 

3,97 

0,35 [0,25] 0,036 
*
 [0,026 

*
 ] 0,0070 

**
 [<0

,001 
**

 ] 

BMI z -  0,50 ± 2,73 ± <0,001 
**

 [< 0,0051 
**

 [0,051] <0,001 
**

 [<0
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score 2,10 ± 

0,66 

1,08 0,34 0,001 
**

 ] ,001 
**

 ] 

 

DEXA 

 

47,95 ± 

8,72 

26,00 ± 

10,79 

54,28 ± 

6,09 

<0,001 
**

 [<

0,001 
**

 ] 
0,049 

*
 [0,090] 

<0,001 
**

 [<0

,001 
**

 ] 

Σεκείσζε: Τα δεδνκέλα εθθξάδνπλ ην Μέζν φξν ± SD. Οη ηηκέο P εθθξάδνπλ ηηο αλαιχζεηο κέζνπ 

φξνπ φζν θαη ην [Μηθηφ κνληέιν]. Η αλάιπζε [Μηθηφ κνληέιν] ιακβάλεη ππφςε επαλαιακβαλφκε-

λα κέηξα, ελψ ν κέζνο φξνο ησλ κέζσλ φρη. 

{* = P -ηηκή κηθξφηεξε απφ 0,05; ** = P -ηηκή κηθξφηεξε απφ 0,01} 

P1 = P -ηηκή γηα ζχγθξηζε PWS έλαληη SibC 

P2 = P -ηηκή γηα ζχγθξηζε PWS έλαληη EMO
 (56)

.  

 

Ψζηφζν, κειινληηθέο κειέηεο ζα κπνξνχζαλ λα εμεηάζνπλ θαη άιιεο νξκφλεο θα-

ζψο θαη κεηαβνιηθνχο παξάγνληεο ηφζν ζε δείγκαηα λεζηείαο φζν θαη ζε κεηαγεπκαηηθά 

δείγκαηα γηα ηελ αλάιπζε βηνδεηθηψλ ζηηο δηαθνξεηηθέο δηαηξνθηθέο θάζεηο ηνπ PWS 
(56)

. 

 Γηα ηε δηαηήξεζε ηεο ελεξγεηαθήο ηζνξξνπίαο ρξεηάδνληαη πεξίπνπ 20%-40% ιηγφ-

ηεξεο ζεξκίδεο ζε ζρέζε κε ηελ νκάδα ειέγρνπ.  Η απμεκέλε ζσκαηηθή άζθεζε ιεηηνπξγεί 

σο ζπλεπηθνπξηθή ζεξαπεία γηα ηε δηαρείξηζε ηεο παρπζαξθίαο  γηα ηελ απψιεηα βάξνπο 

θαη ηελ αιιαγή ζχλζεζε ηνπ ζψκαηνο.  Η αλεπάξθεηα ηεο  GH επηδεηλψλεη ην ζσκαηηθφ 

βάξνο.  Η ζεξαπεία ππνθαηάζηαζεο κε GH έρεη απνδεηρζεί φηη βειηηψλεη ηελ θηλεηηθή ιεη-

ηνπξγία, ηελ ζχζηαζε ηνπ ζψκαηνο θαη ηελ αχμεζε  ηεο κπτθήο δχλακεο, κεηψλνληαο ην 

ζσκαηηθφ ιίπνο θαη απμάλνληαο ηελ άιηπε κπτθή κάδα.  Απφ κειέηε δηαπηζηψζεθε φηη κεηά 

ηε δηαθνπή ηεο GH ζηελ ελήιηθε δσή κεηά ηελ νινθιήξσζε ηεο γξακκηθήο αλάπηπμεο, 

απμήζεθε ν ζπιαρληθφο ιηπψδεο ηζηφο θαη ν Γείθηεο Μάδαο Σψκαηνο (ΓΜΣ).  Γηα ηε δηα-

ηήξεζε ηεο ζχλζεζεο ζψκαηνο πξνηείλεηαη ε καθξνρξφληα ζεξαπεία κε GH ζηνπο ελήιη-

θεο. 

Δπηπξφζζεηα, βξίζθνληαη ζε εμέιημε κειέηεο θαξκαθεπηηθψλ  νπζηψλ ζηνρεχνληαο  

ζηε βειηίσζε ηεο ππεξθαγίαο ζηα άηνκα κε PWS.  Μεξηθέο απφ ηηο ηξέρνπζεο κειέηεο α-

θνξνχλ ηηο αθφινπζεο νπζίεο: AZP-531, σνθπηνθίλε, θαξκπεηνθίλε, δηαδνμείδην (ειεγρφ-

κελεο απνδέζκεπζεο), ζεηκειαλνηίδε, ζπλδπαζκφο ηεζνθελζίλεο θαη κεηνπξνιφιεο 

GLWL 01 (επίδξαζε ζηα απμεκέλα επίπεδα γθξειίλεο).  Η βαξηαηξηθή ρεηξνπξγηθή  γηα 

ηελ αληηκεηψπηζε ηεο παρπζαξθίαο δελ είρε ηα αλακελφκελα απνηειέζκαηα.  Οη ρεηξνπξγη-

θέο πξνζεγγίζεηο πνπ πξαγκαηνπνηήζεθαλ ήηαλ ε βαγνηνκή ηνπ θνξκνχ, ε γαζηξνπιαζηη-

θή θαη ε ελδνζθνπηθή ηνπνζέηεζε κπαινληνχ.  Η δηαηηεηηθή δηαρείξηζε κέζσ ηνπ ειέγρνπ 

ηεο θαηαλάισζεο ηεο ηξνθήο απφ ηνπο γνλείο/ θξνληηζηέο εμαθνινπζεί λα είλαη έλα απφ ηα 

πην απνηειεζκαηηθά κέζα γηα ηελ απνθπγή ηεο παρπζαξθίαο ζε φιε ηε δηάξθεηα δσήο ησλ 

αηφκσλ κε PWS.  Τέινο, ζα πξέπεη λα ηνληζζεί ε ςπρηθή επηθφξηηζε  πνπ έρνπλ νη θξνληη-

ζηέο ιφγσ ηεο ζπλερφκελεο επηζηηηζηηθήο επηηήξεζεο ησλ αζζελψλ, θαζψο γίλνληαη απν-

δέθηεο εθδειψζεσλ ζπκνχ θαη επηζεηηθφηεηαο 
(57)

. 
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4.2Γαζηξεληεξνινγηθέο δηαηαξαρέο  

Τν ζχλδξνκν PWS επεξεάδεη πνιιαπιά ζπζηήκαηα θαη  έλα απφ απηά είλαη ην γαζηξεληε-

ξνινγηθφ ζχζηεκα κε ζνβαξέο επηπινθέο θαη πνιιέο θνξέο απεηιεηηθέο γηα ηε δσή ησλ 

αζζελψλ. 

 Σηα βξέθε κε PWS ε γεληθεπκέλε ππνηνλία πνπ παξαηεξείηαη θαζηζηά αδχλακν ην 

ζξεπηηθφ πηπίιηζκα θαη ην ζπληνληζκφ θαηάπνζεο θαη αλαπλνήο.  Γηα ηελ αληηκεηψπηζε 

απηήο ηεο δηαηαξαρήο ε ζίηηζεο ησλ βξεθψλ γίλεηαη κε ξηλνγαζηξηθφ ζσιήλα. 

 Η πςειή αληνρή πφλνπ θαη ε απνπζία έκεηνπ ζηηο γαζηξεληεξνινγηθέο δηαηαξαρέο κπν-

ξνχλ λα απνβνχλ απεηιεηηθέο γηα ηελ δσή ησλ αζζελψλ πξνθαιψληαο ηνπο, γαζηξηθή δηα-

ζηνιή κε δηάηξεζε ή θαη λέθξσζε ζηνκάρνπ, ζπλήζσο κεηά απφ ππεξβνιηθή θαηαλάισζε 

θαγεηνχ.  Σχκθσλα κε ζηνηρεία πνπ έρνπλ θαηαγξαθεί απφ ην «Πξφγξακκα πέλζνπο Έλσ-

ζεο Prader-Willi» ησλ ΗΠΑ ην 3% ησλ ζαλάησλ νθείινληαη ζε γαζηξηθή ξήμε θαη λέθξσ-

ζε, ηα νπνία επηβεβαηψζεθαλ κε λεθξνςία.  Δπηπιένλ, ζε αθφκα κεγαιχηεξν πνζνζηφ 

(πεξίπνπ 18%) έρνπλ αλαθεξζεί ζάλαηνη απφ ξήμε ζηνκάρνπ 
(58)

. 

 Σε κειέηε πνπ έγηλε κε ζηφρν ηελ πεξηγξαθή ηεο νξζνθνιηθήο ιεηηνπξγίαο ζε ελή-

ιηθεο κε PWS παξαηεξήζεθε  φηη ε δπζθνηιηφηεηα είλαη πνιχ ζπρλή  θαη ζηελ ςειάθεζε 

αλεπξίζθνληαλ θφπξαλα ζην νξζφ.  Οη αζζελείο κε PWS έρνπλ ζπλήζσο κεησκέλν ηφλν 

ησλ ιείσλ κπτθψλ θπηηάξσλ εληφο ηνπ παρένπο εληέξνπ θαη απηφ κπνξεί λα νδεγήζεη ζε 

δπζθνηιηφηεηα ή αηειή θέλσζε ηνπ νξζνχ.  Η αμηνιφγεζε, γηα ηελ πεξηγξαθή ηεο νξζνθν-

ιηθήο ιεηηνπξγίαο έγηλε κε θξηηήξηα Rome III, ιήςε ξαδηναδηαθαλψλ δεηθηψλ (εηδηθή εμέ-

ηαζε γηα ηε κέηξεζε ρξφλνπ θνινληθήο δηέιεπζεο), εκεξνιφγην θνπξάλσλ, ςεθηαθή 

νξζηθή εμέηαζε
 (59)

.  

 Η γαζηξννηζνθαγηθή παιηλδξφκεζε θαίλεηαη λα έρεη πςειφ επηπνιαζκφ ζηα άηνκα 

κε  PWS θαη λα απμάλεηαη κε ηελ πάξνδν ηνπ ρξφλνπ
 (51)

.  Τα ηξφθηκα πνπ έρνπλ αλαξξν-

θεζεί πεξηέρνπλ γαζηξηθφ νμχ ην νπνίν κπνξεί λα δεκηνπξγήζεη πξνβιήκαηα ζηνλ νηζνθά-

γν ην θάξπγγα, ζηε ζηνκαηηθή θνηιφηεηα θαη ζηα δφληηα.  Δπίζεο θαλέλαο απφ ηνπο 

αζζελείο κε PWS θαη δηαγλσζκέλε γαζηξννηζνθαγηθή παιηλδξφκεζε δελ αλέθεξε ζπ-

κπηψκαηα ηεο αζζέλεηαο, ιφγσ ηεο πςειήο αληνρήο πφλνπ πνπ ραξαθηεξίδεη ηνπ ζπγθε-

θξηκέλνπο αζζελείο.  Δπηπξφζζεηα, έρνπλ αλαθεξζεί ηζηνξηθά κε κεξπθαζκφ. Δίλαη κηα 

θαηάζηαζε πνπ ραξαθηεξίδεηαη απφ εθνχζηα παιηλδξφκεζε ηνπ γαζηξηθνχ πεξηερνκέλνπ 

πνπ ζηε ζπλέρεηα αλακαζάηαη θαη μαλά θαηαπίλεηαη  
(12)

 .  
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4.3 Οδνληηαηξηθέο δηαηαξαρέο 

Σηα άηνκα κε PWS έρνπλ παξαηεξεζεί πξφσξεο νδνληηαηξηθέο δηαηαξαρέο θαη  εθηεηακέ-

λεο θζνξέο ζηελ νδνληνζηνηρία ηνπο.  Οη παξάγνληεο πνπ ζπκβάιινπλ ζηε νδνληηθή θζνξά 

ησλ αηφκσλ κε PWS είλαη ην παρχξεπζην ζάιην θαη ε κεησκέλε ξνή ηνπ, ε γαζηξννηζνθα-

γηθή παιηλδξφκεζε  θαη ν κεξπθαζκφο.  Τν ζάιην φηαλ απνηειείηαη απφ ηζνξξνπεκέλεο 

ηηκέο θαη κε θπζηνινγηθή ξνή,  ιεηηνπξγεί πξνζηαηεπηηθά γηα ηελ ζηνκαηηθή θνηιφηεηα σο 

ιηπαληηθφ  γηα ηελ θάζαξζε θαη αξαίσζε ησλ νμέσλ, γεγνλφο πνπ δελ ζπκβαίλεη ζηα άηνκα 

κε PWS.  Η ππνζηειφξξνηα πνπ παξαηεξείηαη ζε άηνκα κε PWS θαη νη δηαθνξέο ζηε ζχ-

ζηαζε ηνπ είλαη έλαο παξάγνληαο πνπ ζπκβάιιεη ζηε θζνξά ησλ δνληηψλ.  Η γαζηξννηζν-

θαγηθή παιηλδξφκεζε είλαη έλαο ζεκαληηθφο ελδνγελήο παξάγνληαο ζηελ νδνληηθή 

δηάβξσζε.  Η θζνξά ησλ δνληηψλ κπνξεί επίζεο λα νθείιεηαη ζην ηξίμηκν ησλ δνληηψλ ην 

νπνίν πξνθαιεί απψιεηα ζκάιηνπ θαη νδνληίλεο, παξφιν πνπ ε επηθάλεηα ηνπ ζκάιηνπ εί-

λαη θπζηνινγηθή.
 (60)

 . 

 
4.4 Γηαηαξαρέο ηνπ κπνζθειεηηθνύ ζπζηήκαηνο 

Σηηο κπνζθειεηηθέο δηαηαξαρέο ησλ αηφκσλ κε PWS πεξηιακβάλνληαη : 

 ε ζθνιίσζε, 

 ε θχθσζε, 

 ε δπζπιαζία ηζρίσλ,  

 ε νζηενπφξσζε. 

 Η ζθνιίσζε, ε θχθσζε θαη ε θπθνζθνιίσζε εκθαλίδνληαη θαηά ηελ παηδηθή θαη 

εθεβηθή ειηθία κε επηπνιαζκφ παξακνξθψζεσλ ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο κεηαμχ 15% θαη 

86% ζηα άηνκα κε  PWS.  Οη κεηξήζεηο ησλ παξακνξθψζεσλ ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο γί-

λνληαη ζπλήζσο κε ηε κέζνδν γσλίαο Cobb ν νπνίνο είλαη ν πην δηαδεδνκέλνο ηξφπνο κέ-

ηξεζεο ηεο πιάγηαο θιίζεο ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο θαη θαζνξίδεη ηνλ βαζκφ ηεο 

ζθνιίσζεο ζε κνίξεο.  Οη θακπχιεο θάησ ησλ 10
ν 

δελ αμηνινγνχληαη σο ζθνιίσζε, ελψ 

κεηαμχ 10
ν 
 θαη 20

ν  
επαλεμεηάδνληαη ζε θνληηλά ρξνληθά δηαζηήκαηα γηα ηελ εμέιημε ηνπο. 

 Σε έξεπλα πνπ έγηλε απφ ηε Prader-Willi Syndrome Association (PWSA) αλαθέξ-

ζεθε φηη ην 40% ησλ 1603 ζπκκεηερφλησλ δηαγλψζηεθε κε ζθνιίσζε ή θαη θχθσζε.  Οη 

γπλαίθεο πνπ ζπκκεηείραλ  είραλ 10% πεξηζζφηεξεο πηζαλφηεηεο λα αλαπηχμνπλ ζθνιίσ-

ζε, αιιά θαη ηα δχν θχια είραλ εμίζνπ ηνλ ίδην θίλδπλν εμέιημεο ηεο θακπχιεο.  Η ζθνιί-

σζε θαίλεηαη λα πξνέξρεηαη  απφ ηελ ππνηνλία πνπ ραξαθηεξίδεη ην ζχλδξνκν.  Δπίζεο 

δελ έρνπλ εληνπηζζεί γνλίδηα πνπ λα ζρεηίδνληαη κε ηε ζθνιίσζε ζηα άηνκα κε  PWS, αι-

ιά απαηηείηαη πεξαηηέξσ έξεπλα.  
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 Ψζηφζν, φζνλ αθνξά  ζηα παηδηά θαη ηνπο έθεβνπο πνπ ππνβάιινληαη ζε ζεξαπεία 

κε GH θαη αληαπνθξίλνληαη  ζεηηθά ζηε αλάπηπμε ηνπ αλαζηήκαηνο, ηελ άιηπε κάδα ζψ-

καηνο  ηελ ελδπλάκσζε ηεο θπζηθήο δξαζηεξηφηεηαο, θαη ηεο νζηενπφξσζεο φηαλ πιένλ 

ελειηθησζνχλ αλαθχπηνπλ εξσηήκαηα γηα ηελ πηζαλφηεηα επηδείλσζεο ηεο ζθνιίσζεο.   

Σε θάζε πεξίπησζε απαηηείηαη ν ζπζηεκαηηθφο θιηληθφο έιεγρνο ζε φιε ηε δηάξθεηα ηεο 

δσήο ηνπο. 

 Η θχθσζε δεκηνπξγεί πξνβιήκαηα ζην ζπλνιηθφ θέληξν ηζνξξνπίαο. Δπηπξφζζεηα 

ε ζθνιίσζε θαη ε θχθσζε ζπκβάιινπλ επηβαξπληηθά ζηηο αλαπλεπζηηθέο δηαηαξαρέο, ιφ-

γσ ησλ παξακνξθψζεσλ πνπ πξνθαινχλ ζην ζψξαθα 
(61)

 .   

 Καηφπηλ επηκεινχο αθηηλνινγηθνχ ειέγρνπ νη ζεξαπεπηηθέο επηινγέο είλαη νη θπζη-

νζεξαπεπηηθέο ζπλεδξίεο, ε εθαξκνγή θεδεκφλα, νη ρεηξνπξγηθέο επεκβάζεηο αλάινγα κε 

ην κέγεζνο ηεο θακπχιεο, ηεο ειηθίαο θαη ηεο ζθειεηηθήο σξηκφηεηαο ηνπ αζζελή 
(62) 

. 

 Η δπζπιαζία ηζρίνπ εκθαλίδεηαη ζην 10% ησλ αζζελψλ  κε PWS θαη ζρεηίδεηαη ζε 

πνιχ κεγάιν βαζκφ κε ην απμεκέλν ζσκαηηθφ βάξνο, ηελ ππνηνλία θαη ηε ραιαξφηεηα ησλ 

ζπλδέζκσλ.  Δίλαη πηζαλφ γηα ηε ζπγθεθξηκέλε πάζεζε λα ιεηηνπξγεί πξνζηαηεπηηθά ν 

ζρεηηθά αδξαλήο ηξφπνο δσήο θαη ε θαζπζηεξεκέλε εθεβεία 
(63)

 . 

 Η νζηενπφξσζε εκθαλίδεηαη ζην 60% κε 90% ζηα άηνκα κε PWS, ζπλήζσο είλαη 

αζπκπησκαηηθή θαη δηαπηζηψλεηαη κεηά απφ ηπραίν θάηαγκα.  Η δηάγλσζε γίλεηαη κε κέ-

ηξεζε νζηηθήο κάδαο ζηε πεξηνρή ηεο ζπνλδπιηθήο ζηήιεο θαη βηνρεκηθέο εμεηάζεηο κε ηηο 

νπνίεο παξέρνληαη ζπκπιεξσκαηηθέο πιεξνθνξίεο γηα ηελ νζηηθή ππθλφηεηα.  Η νζηηθή 

ππθλφηεηα επεξεάδεηαη απφ ηα ρακειά επίπεδα  GH, ηνπ ππνζπξενεηδηζκνχ, ηνπ ππνγνλα-

δηζκνχ, ηνπ θαζηζηηθνχ ηξφπνπ δσήο θαη ηεο παρπζαξθίαο.  Σε κειέηε πνπ έγηλε ζε παηδηά 

θαη εθήβνπο κε PWS ζε ζρέζε κε ηελ νζηηθή ππθλφηεηα, παξαηεξήζεθε φηη ηα παηδηά θαη 

νη πξνέθεβνη ήηαλ ζε ζηαζεξά ρακειά επίπεδα αιιά θαηά ηελ δηάξθεηα ηεο εθεβείαο κεη-

ψλεηαη ε νζηηθή ππθλφηεηα παξάιιεια κε ηελ αηειή εθεβηθή  αλάπηπμε 
(64)

.  Δπηπιένλ ζε 

πξνγελέζηεξε κειέηε αλαθέξεηαη πσο ε νζηηθή ππθλφηεηα ησλ παρχζαξθσλ αηφκσλ κε 

PWS ήηαλ ζηαηηζηηθά ζεκαληηθά ρακειφηεξε ζε ζρέζε κε ησλ παρχζαξθσλ αηφκσλ ηεο 

νκάδαο ειέγρνπ. 
(14)

  

 Η αληηκεηψπηζε γηα ηελ νζηενπφξσζε γίλεηαη απφ θιηληθνχο γηαηξνχο, αμηνινγψ-

ληαο ηα εξγαζηεξηαθά επξήκαηα πνπ αθνξνχλ ηα επίπεδα GH θαη ησλ ζεμνπαιηθψλ νξκν-

λψλ έηζη ψζηε λα βξεζεί ν βέιηηζηνο ζπλδπαζκφο ζεξαπείαο.  Σπρλά ζπληζηάηαη 

ζπκπιήξσκα αζβεζηίνπ θαη βηηακίλεο D 
(64)

 . 
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4.5 Γηαηαξαρέο ηεο αλαπλνήο ζηνλ ύπλν  

Οη αλαπλεπζηηθέο δηαηαξαρέο πνπ ζρεηίδνληαη κε ηνλ χπλν είλαη πνιχ ζπρλέο ζε άηνκα κε 

PWS.  Η πνιπππλνγξαθηθή εμέηαζε κειεηά ηηο δηαηαξαρέο χπλνπ.   

  Οη ηχπνη ησλ δηαηαξαρψλ χπλνπ, πνπ έρνπλ παξαηεξεζεί ζε άηνκα κε PWS,  είλαη νη ε-

μήο: 

 ζχλδξνκν απνθξαθηηθήο άπλνηαο χπλνπ (ΣΑΑΥ), 

 άπλνηεο θεληξηθνχ ηχπνπ, 

 ππναεξηζκφο, 

 λπρηεξηλή ππνμαηκία 
(31)

 . 

Η παξαηεηακέλε άπλνηα θαηά ηελ δηάξθεηα ηνπ χπλνπ πξνθαιεί πηψζε ηνπ θνξε-

ζκνχ ηνπ αίκαηνο ζε νμπγφλν θαη αχμεζε ησλ επηπέδσλ CO2 ζην αίκα.  Η αλαπλεπζηηθή 

δπζιεηηνπξγία νθείιεηαη ζηηο θξαληνπξνζσπηθέο αλσκαιίεο πνπ πξνθαινχλ κηθξνχο αεξα-

γσγνχο, ζηελ ππνηνλία, ζηε ζθνιίσζε θαη ζηελ παρπζαξθία.  Οξηζκέλεο κειέηεο έρνπλ 

βξεη πςειφηεξε ζπρλφηεηα κεηά ηα δχν πξψηα ρξφληα δσήο θαη σο θχξηνο παξάγνληαο θηλ-

δχλνπ γηα ηελ απνθξαθηηθή άπλνηα χπλνπ είλαη ε ππεξθαηαλάισζε ηξνθήο θαη ε παρπ-

ζαξθία.  Σηα παηδηά, κπνξεί λα επεξεάζεη ην θεληξηθφ λεπξηθφ, ην θαξδηαγγεηαθφ θαη ην 

κεηαβνιηθφ ζχζηεκα, επεξεάδνληαο παξάιιεια ηε ζσκαηηθή αλάπηπμε.  

Δπίζεο αλ θαη ηα άηνκα κε PWS παξνπζηάδνπλ ππνγνλαδηζκφ εληνπίδνληαη δηαθν-

ξέο αλάκεζα ζηα δχν θχια.  Σηνπο άλδξεο εληνπίδεηαη ε επηδείλσζε ηνπ ΣΑΑΥ,  κεηά ηελ 

εθεβεία ιφγσ ησλ νξκνληθψλ αιιαγψλ ή ιφγσ αλψκαιεο αλαηνκηθήο θαηαζθεπήο.  Σηηο 

γπλαίθεο εκθαλίδεηαη ζηελ κεηεκκελνπαπζηθή πεξίνδν ηεο δσήο ηνπο. 

Δπηπξφζζεηα παξαηεξείηαη πςειφο επηπνιαζκφο ηεο βξαρείαο έλαξμεο χπλνπ θαη 

θαζπζηέξεζε ηεο θάζεο χπλνπ REM ιφγσ δπζιεηηνπξγίαο ηνπ θεληξηθνχ ππνζαιάκνπ. 

Απφ έμη κειέηεο πνπ έγηλαλ ζε παηδηά, νη δπζιεηηνπξγίεο ηνπ ππνζαιάκνπ ζρεηίδνληαη θαη 

κε ηελ εκεξήζηα ππλειία πνπ ζπλνδεχεηαη απφ λαξθνιεςία, ζε πνζνζηφ 35,71% 
(65)

 . 

Απφ κειέηεο πνπ έρνπλ γίλεη γηα ηελ παζνθπζηνινγία ησλ αλαπλεπζηηθψλ δηαηαξα-

ρψλ νη νπνίεο απνηεινχλ ηε πην ζπρλή αηηία ζαλάηνπ ζηα άηνκα κε PWS, έρεη δηαπηζησζεί 

ν ξφινο ηνπ γνληδίνπ Necdin.  Οη αζζελείο, φπνπ ην ζχλδξνκν πξνέξρεηαη ιφγσ ηεο παηξη-

θήο δηαγξαθήο ζηε πεξηνρή 15q11-q13, ζε απηή ηε πεξηνρή πεξηιακβάλεηαη κεηαμχ ησλ 

άιισλ θαη ην γνλίδην Necdin.  Η ίδηα κειέηε αλαδήηεζε ηε ζρέζε κεηαμχ ηεο αλεπάξθεηαο 

Necdin κε ηηο δηαηαξαρέο ηνπ κεηαβνιηζκνχ ηεο ζεξνηνλίλεο.  Σπκπεξαζκαηηθά ε ζεξνην-

λίλε  σο λεπξνδηαβηβαζηήο ηνπ εγθεθάινπ ζπκκεηέρεη ζηε ξχζκηζε ηνπ χπλνπ θαη ζηνλ 

έιεγρν ηεο αλαπλνήο.  Λφγσ ηεο απψιεηαο ηνπ Necdin  κπνξεί λα πξνθιεζνχλ  αλαπλεπ-

ζηηθέο δπζθνιίεο, ζηα άηνκα κε PWS, κέζσ επηδξάζεσλ ζην ζχζηεκα ζεξνηνλίλεο.  Τα 
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εξγαζηεξηαθά πνληίθηα πνπ δελ δηέζεηαλ ην γνλίδην Necdin είραλ λεπξψλεο κε κε θπζηνιν-

γηθφ ζρήκα θαη παξνπζίαδαλ ηηο ίδηεο αλαπλεπζηηθέο δπζθνιίεο κε απηέο ησλ αηφκσλ κε 

PWS. 

Η θεληξηθή άπλνηα παξαηεξείηαη θαηά ηε βξεθηθή ειηθία ελψ ε απνθξαθηηθή ά-

πλνηα είλαη πην ζπρλή ζηνπο έθεβνπο.  Ψο αηηία ζαλάηνπ έρεη θαηαγξαθεί ζηα βξέθε ην 

73% θαη ζηνπο ελήιηθεο  ην 26%
 (66)

 . 

Η ζεξαπεπηηθή αληηκεηψπηζε ησλ αλαπλεπζηηθψλ δπζιεηηνπξγηψλ έρνπλ ηδηαίηεξε 

ζεκαζία θαη ζπληζηάηαη  λα γίλεηαη απφ δηεπηζηεκνληθή νκάδα θιηληθψλ γηαηξψλ πνπ πεξη-

ιακβάλεη πλεπκνλνιφγν, ελδνθξηλνιφγν, σηνξηλνιαξπγγνιφγν θ.ά. γηα ην ζπληνληζκφ ηεο 

αληηκεηψπηζεο. 

Μεξηθέο απφ ηηο  παξεκβάζεηο πνπ ζπζηήλνληαη είλαη: 

 ε απψιεηα βάξνπο ζε ζπλδπαζκφ κε ρνξήγεζε απμεηηθήο νξκφλεο κε ζπρλή ηαηξη-

θή παξαθνινχζεζε ηπρφλ αλεπηζχκεησλ παξελεξγεηψλ,   

 ακπγδαιεθηνκή, 

 ζεηηθή πίεζε αεξαγσγψλ κε ηε ρξήζε ξηληθήο ή ξηλνζηνκαηηθήο κάζθαο (φηαλ ε 

ακπγδαιεθηνκή δελ έρεη ηα αλακελφκελα απνηειέζκαηα), 

 ρνξήγεζε ξηληθψλ θνξηηθνζηεξνεηδψλ γηα ηε κείσζε ηνπ κεγέζνπο ησλ αδελνεηδψλ 

εθβιαζηήζεσλ, 

 ρεηξνπξγηθέο επεκβάζεηο ησλ θξαληνπξνζσπηθψλ αλσκαιηψλ, φπσο γλαζνπξνζσπη-

θήο ρεηξνπξγηθήο, θαξπγγνπιαζηηθή, 

 ηξαρεηνζηνκία, πξνηείλεηαη ζαλ έζραηε ιχζε θαζψο παξνπζηάδεη ζνβαξέο επηπιν-

θέο 
(31) 

. 

 

4.6  Κεληξηθή επηλεθξηδηαθή αλεπάξθεηα 

Όπσο έρεη αλαθεξζεί παξαπάλσ, νη αζζελείο κε PWS πάζρνπλ απφ δπζιεηηνπξγίεο ηνπ π-

πνζαιάκνπ νη νπνίεο επζχλνληαη γηα πνιιέο ελδνθξηληθέο αλεπάξθεηεο.  Λφγσ ηνπ πςεινχ 

πνζνζηνχ ζλεζηκφηεηαο εμαηηίαο απηψλ ησλ δπζιεηηνπξγηψλ ( 3%), ην 2008 πξαγκαην-

πνηήζεθε κειέηε κε ζηφρν ηελ δηεξεχλεζε ηεο πηζαλφηεηαο χπαξμεο λφζνπ  θεληξηθήο επη-

λεθξηδηαθήο αλεπάξθεηαο  (CAI) ηεο νπνίαο ηα ζπκπηψκαηα εθδειψλνληαη έληνλα θαηά ηε 

δηάξθεηα ζηξεζνγφλσλ θαηαζηάζεσλ ή θαηά ηε δηάξθεηα ήπησλ ινηκψμεσλ.  Η κειέηε 

πξαγκαηνπνηήζεθε ζε λνζνθνκεηαθφ πεξηβάιινλ απφ 6,8-13,6 εηψλ, νη νπνίνη εθείλε ηελ 

πεξίνδν δελ αληηκεηψπηδαλ θάπνην επηπιένλ πξφβιεκα πγείαο.  Οη αζζελείο ππνβιήζεθαλ 

ζε δνθηκαζία κεηπξαπφλεο (δπλακηθή εμέηαζε γηα ηε δηάγλσζε ηεο CAI).  Η κεηπξαπφλε 

εκπνδίδεη ηε ζχλζεζε ηεο θνξηηδφιεο θαη έηζη ε κείσζε ηεο θνξηηδφιεο ζην πιάζκα δηεγεί-
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ξεη ηελ παξαγσγή ηεο θινηνεπηλεθξηδηνηξφπνπ νξκφλε (ACTH).  Η ιεηηνπξγία ηεο ACTH 

είλαη ε ξχζκηζε ησλ επηπέδσλ ηεο ζηεξνεηδνχο νξκφλεο θνξηηδφιεο, ε νπνία απειεπζεξψ-

λεηαη απφ ηα επηλεθξίδηα θαη είλαη ε απάληεζε ζε εξεζίζκαηα φπσο ην ζηξεο.  Η κειέηε 

έδεημε πσο ην 60% ησλ αζζελψλ κε PWS είραλ CAI.  Σε απηφ απνδφζεθε ην πςειφ  πνζν-

ζηφ αηθλίδηνπ ζαλάηνπ ηδηαίηεξα θαηά ηε δηάξθεηα ηνπ ζηξεο πνπ ζρεηίδεηαη κε ινηκψμεηο 

(67) 
. 

Σε άιιε αληίζηνηρε κειέηε νη αζζελείο πξηλ ππνβιεζνχλ ζηε δνθηκαζία κεηπξαπφ-

λεο είραλ ειεγρζεί κε νινλχρηηα πνιπππλνγξαθία, ζε εμεηδηθεπκέλν θέληξν χπλνπ, γηα ηελ 

αμηνιφγεζε ηεο αλαπλνήο.  Τα παηδηά πνπ δηαγλψζηεθαλ κε CAI είραλ πςειφηεξν δείθηε 

θεληξηθήο άπλνηαο θαη αχμεζε ηνπ δείθηε θεληξηθήο άπλνηαο θαηά ηε δηάξθεηα ηνπ ζηξεο.  

Ο ζπλδπαζκφο CAI θαη αλαπλεπζηηθψλ δηαηαξαρψλ ζηνλ χπλν πηζαλφλ λα επηδεηλψζεη ηελ 

θαηάζηαζε ελφο αζζελνχο θαηά ηε δηάξθεηα θάπνηαο αζζέλεηαο κε απμεκέλν θίλδπλν αηθ-

λίδηνπ ζαλάηνπ 
(68) 

. 

Η ζεξαπεία πνπ πξνηείλεηαη είλαη ε ρνξήγεζε πδξνθνξηηδφλεο, ε δνζνινγία θαζν-

ξίδεηαη απφ παηδίαηξν θαη παηδνελδνθξηλνιφγν ζε ζπλεξγαζία κε ηνπο γνλείο ησλ παηδηψλ 

κε PWS θαζψο νη αζζελείο απηνί έρνπλ απμεκέλε αληνρή ζην πφλν θαη δελ παξνπζηάδνπλ 

θιαζηθά ζπκπηψκαηα αζζέλεηαο (ππξεηφ, αδπλακία έκεηνπ θ.ά.)
 (67)

 . 

 

4.7 Ψπρηαηξηθέο δηαηαξαρέο 

Η απμεκέλε ζπρλφηεηα αλάπηπμεο ςπρηαηξηθψλ δηαηαξαρψλ επεξεάδεη ηε πνηφηεηα δσήο 

ηφζν ησλ ίδησλ ησλ αζζελψλ φζν θαη ηνπ νηθνγελεηαθνχ ηνπο πεξηβάιινληνο.  Παξνπζηά-

δνπλ ζνβαξά πξνβιήκαηα κε λεπξνζπκπεξηθνξηθέο δηαηαξαρέο θαη δηαλνεηηθή αλαπεξία, 

ζπκπεξηθνξηθέο δπζθνιίεο φπσο ςπραλαγθαζκφ, παξνξκεηηζκφ, άγρνο, δπζθνιία αιιαγήο 

ζηε ξνπηίλα, απηνηξαπκαηηζηηθή ζπκπεξηθνξά, θαηάζιηςε, έιιεηκκα θνηλσληθήο επηθνη-

λσλίαο, ςχρσζε θαη δηαηαξαρέο ζην θάζκα ηνπ απηηζκνχ ζε ζχγθξηζε κε άιινπ είδνπο 

αζζελείο κε δηαλνεηηθή αλαπεξία.  Αλαθέξεηαη σο ε πην δχζθνιε πηπρή ηεο πάζεζεο πξνο 

δηαρείξηζε απφ ηνπο θξνληηζηέο.  Οη γνλείο θαη νη θξνληηζηέο ησλ αηφκσλ κε PWS επεξεά-

δνληαη αξλεηηθά ζηηο ξνκαληηθέο ζρέζεηο, ηελ ηθαλφηεηα ηεο εξγαζίαο κε νηθνλνκηθφ αληί-

θηππν ζην ζχλνιν ηεο νηθνγέλεηαο, ηνλ χπλν θαη ηελ γεληθφηεξε δηάζεζε ηνπο 
(69)

.    

 
4.7.1 ΢πκπεξηθνξέο  

Τν 89% ησλ αηφκσλ κε  PWS είραλ ηνπιάρηζηνλ κηα ςπρηαηξηθή δηαηαξαρή κε πην θνηλή 

ην άγρνο.  Σε φινπο ηνπο γελεηηθνχο ππφηππνπο ν βαζηθφο ζπκπεξηθνξηθφο θαηλφηππνο ρα-

ξαθηεξίδεηαη απφ εθξήμεηο ζπκνχ, επαλαιακβαλφκελεο θαη ηειεηνπξγηθέο ζπκπεξηθνξέο, 

ζπλαηζζεκαηηθή αζηάζεηα, ηξίμηκν δνληηψλ θαη ηζίκπεκα δέξκαηνο (skin picking).  Οη επη-
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ζεηηθέο ζπκπεξηθνξέο δηαθέξνπλ κεηαμχ ησλ ειηθηαθψλ νκάδσλ. Τν « ρηχπεκα ζηνπο άι-

ινπο» παξνπζηάδεηαη ζηα παηδηά, ελψ ε «ιεθηηθή επηζεηηθφηεηα» παξνπζηάδεηαη ζηνπο έ-

θεβνπο θαη ηνπο ελήιηθεο.  Σηα άηνκα κε γελεηηθφ ππφηππν mUPD παξαηεξείηαη πςειφο 

επηπνιαζκφο ςχρσζεο ζε πνζνζηφ 60-100% θαζ’ φιε ηε δηάξθεηα δσήο.  Φαίλεηαη επίζεο 

πσο ππάξρεη απμεκέλε επεξεζηζηφηεηα πνπ αληηκεησπίδεηαη κε αληηςπρσζηθή αγσγή.  Σε 

κηθξφηεξν πνζνζηφ παξαηεξνχληαη ηξεηο ή θαη πεξηζζφηεξεο ςπρηαηξηθέο δηαγλψζεηο, γε-

γνλφο πνπ ππνδειψλεη ηε πνιππινθφηεηα ησλ ςπρηαηξηθψλ δηαηαξαρψλ ζην PWS  
(70)  

.  Η 

κέζε ειηθία έλαξμεο γηα ηηο ςπρηαηξηθέο δηαηαξαρέο είλαη ε ειηθία ησλ 16 εηψλ.  Τν άγρνο 

είλαη ε ζπλεζέζηεξε δηάγλσζε ζηνπο έθεβνπο θαη ηνπο ελήιηθεο, νη ελήιηθεο εκθαλίδνπλ 

θαηάζιηςε, ςχρσζε θαη δηπνιηθή δηαηαξαρή. 

 
4.7.2 Φαηλόηππνο ηεο ππεξθαγίαο 

Ο ζπκπεξηθνξηθφο θαηλφηππνο ζπλήζσο εκθαλίδεηαη γχξσ ζηελ ειηθία ησλ 4 εηψλ, κε ηελ 

αθξαία νξκή γηα θαγεηφ, φπνπ είλαη έλαο παξάγνληαο άγρνπο ζε νιφθιεξε ηε δσή ζπλν-

δεπφκελν ζε κεγάιε ζπρλφηεηα κε εθξήμεηο ζπκνχ θαη αληηπαξαζέζεηο κε ην νηθνγελεηαθφ 

πεξηβάιινλ.  Η ππεξθαγηθή ζπκπεξηθνξά πεξηιακβάλεη ππεξβνιηθή ζπδήηεζε κε επίθε-

ληξν ην θαγεηφ, επαλαιακβαλφκελεο εξσηήζεηο ζρεηηθά κε ην ηη θαη πφηε ζα θάεη, θινπή 

θαγεηνχ ή ρξεκάησλ γηα ηελ αγνξά απηνχ, θαηαλάισζε κε ηξνθίκσλ φπσο γξαζίδη, ζα-

πνχλη ή θαη ζθνππίδηα θαη αλαδήηεζε θαγεηνχ θαηά ηελ δηάξθεηα ηεο λχρηαο.  Καζψο νη 

γνλείο είλαη απηνί πνπ ζα πξέπεη λα ηεξήζνπλ ηελ επηζηηηζηηθή αζθάιεηα ησλ αζζελψλ κε 

PWS, έρεη δηαπηζησζεί φηη θαη νη ίδηνη αληηκεησπίδνπλ ςπρνινγηθέο δπζθνιίεο φπσο θνβη-

θφ άγρνο, ζσκαηνπνίεζε ηνπ άγρνπο θαη ηδενςπραλαγθαζηηθά πξνβιήκαηα  
(71)

.  

 
4.7.3 Skin-picking 

Τν ηζίκπεκα ηνπ δέξκαηνο (skin-picking) έρεη ραξαθηεξηζηεί σο απηνηξαπκαηηζηηθή ζπ-

κπεξηθνξά αιιά θαη σο ζπκπεξηθνξά απηναθξσηεξηαζκνχ θαζψο έρνπλ λνζειεπζεί αζζε-

λείο κε PWS γηα ηελ ζεξαπεία ζνβαξψλ ηξαπκάησλ πνπ πξνθιήζεθαλ κεηά απφ επίκνλν 

skin-picking.  Ο επηπνιαζκφο ηνπ skin-picking ζηνπο αζζελείο κε PWS είλαη ζεκαληηθά 

πςειφηεξνο ζε ζρέζε κε  άιιεο λνεηηθέο αλαπεξίεο 
(72)

.  Τν 2010 πξαγκαηνπνηήζεθε κειέ-

ηε γηα ηε θαηαλφεζε ηεο ζπκπεξηθνξάο ηνπ skin-picking γηα ην πνηεο πεξηνρέο ηνπ ζψκα-

ηνο επηιέγνληαη, νη δεξκαηηθνί παξάγνληεο αιιά θαη θάησ απφ πνηεο ζπλζήθεο γίλεηαη, επί 

παξαδείγκαηη αλ ζρεηίδεηαη κε ην άγρνο.  Τα απνηειέζκαηα ηεο κειέηεο έδεημαλ φηη ην 95% 

ησλ αζζελψλ κε PWS θάλνπλ skin-picking. Η επηινγή ηεο πεξηνρήο δέξκαηνο ζε κεγάιε 

ζπρλφηεηα γίλεηαη εζηηαζκέλα θαη πνιχ ιηγφηεξν ζε ηπραία πεξηνρή.  Όηαλ ε επηινγή είλαη  

εζηηαζκέλε πεξηνρή ζεσξείηαη σο θαηαλαγθαζηηθή ζπκπεξηθνξά θαη ραξαθηεξίδεηαη ηδεν-
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ςπραλαγθαζηηθφ ζχκπησκα, ελψ ε ηπραία επηινγή πεξηνρήο ραξαθηεξίδεηαη σο παξνξκε-

ηηθή ζπκπεξηθνξά.  Οη πην ζπρλέο πεξηνρέο είλαη ηα ρέξηα, ηα πφδηα θαη ην πξφζσπν ιηγφ-

ηεξα ζπρλά ην θεθάιη, ην ζψκα, ν πξσθηφο θαη ηα γελλεηηθά φξγαλα. Σπλήζσο 

ρξεζηκνπνηνχλ ηα λχρηα ή ηα δάρηπια θαη ιηγφηεξν ρξεζηκνπνηνχλ αηρκεξά αληηθείκελα 

φπσο κνιχβη, θαξθί θαη ςαιίδη.  Οη πεξηζζφηεξνη ζπκκεηέρνληεο ην έθαλαλ θαηά ηε δηάξ-

θεηα ηνπ ζρνιείνπ, φηαλ παξαθνινπζνχζαλ ηειεφξαζε, ζην απηνθίλεην ή ζην θξεβάηη. 

Σχκθσλα κε ηα επξήκαηα πξνεγνχκελσλ κειεηψλ αιιά θαη ηεο παξνχζεο κειέηεο ην  

skin-picking γίλεηαη σο απηνδηέγεξζε ζε πεξηφδνπο ζρεηηθήο αδξάλεηαο, αξλεηηθψλ ζπλαη-

ζζεκάησλ ή γηα λα κεησζεί ε ζσκαηηθή δπζθνξία.  Ψο ζεξαπεία ηεο ρξφληα δεξκαηνζπι-

ινγήο ππνδεηθλχνληαη νξηζκέλα θάξκαθα πνπ κπνξεί λα είλαη απνηειεζκαηηθά γηα ηελ 

εμαζζέληζε απηήο ηεο ζπκπεξηθνξάο ζε ζπλδπαζκφ κε ηελ εθπαίδεπζε ησλ αζζελψλ σο 

δηαρείξηζε παξφξκεζεο
 (73)

. 

 
4.7.4 Δθξήμεηο ζπκνύ 

Οη εθξήμεηο ζπκνχ είλαη κηα απφ ηηο πην δπζπξνζαξκνζηηθέο ζπκπεξηθνξέο πνπ αλαθέξν-

ληαη απφ ηνπο γνλείο θαη ηνπο θξνληηζηέο ησλ αηφκσλ κε PWS απφ ηελ παηδηθή ειηθία έσο 

θαη ηελ εθεβεία λα είλαη πην ζπρλέο θαη κεγαιχηεξεο έληαζεο κε θζίλνπζα πνξεία ζηελ 

ελήιηθε δσή.  

Οη ιφγνη πνπ κπνξεί λα πξνθιεζνχλ εθξήμεηο ζπκνχ είλαη ε άξλεζε ζε θάηη πνπ έρνπλ 

δεηήζεη (εθηφο απφ θαγεηφ), ε αιιαγή ηεο ξνπηίλαο θαη ην αίζζεκα αδηθίαο. Μεξηθέο απφ 

ηηο ζπκπεξηθνξέο πνπ εκθαλίδνληαη θαηά ηε δηάξθεηα ζηηο εθξήμεηο ζπκνχ είλαη: 

 θιάκα, 

 θσλέο, 

 πέηαγκα  θαη ρηχπεκα αληηθεηκέλσλ, 

 πξφθιεζε δεκηψλ, 

 εθνχζηα πηψζε ζην έδαθνο, 

 θισηζηέο θ.ά.
 (74)

 .   

 

4.7.5 Απηνθηνληθόο ηδεαζκόο θαη απόπεηξα απηνθηνλίαο 

Τα άηνκα κε PWS παξνπζηάδνπλ απηνθηνληθφ ηδεαζκφ ζε πνζνζηφ 9,2% θαη νη απφπεηξεο 

απηνθηνλίαο  θαηά 2,7%.  Η θπιή θαη ε εζληθφηεηα δελ ζπζρεηίδνληαη.  Τα άηνκα κε απην-

θηνληθφ ηδεαζκφ πηζαλφλ λα έρνπλ ηζηνξηθφ κε θαηάζιηςε, άγρνο, δηπνιηθή δηαηαξαρή ή 

ςχρσζε θαη λα ιακβάλνπλ θαξκαθεπηηθή ζεξαπεία ή είλαη ζε πξφγξακκα ζεξαπείαο ςπρη-

θήο πγείαο.  Δπηπξφζζεηα, εθηφο απφ ηελ ςπρηαηξηθή ζπλ-λνζεξφηεηα πηζαλφλ λα ζρεηίδν-
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ληαη νη θνηλσληθνί θαη νηθνγελεηαθνί παξάγνληεο θαζψο θαη ην νηθνγελεηαθφ ςπρηαηξηθφ 

ηζηνξηθφ κε ηελ απηνθηνλία ησλ αηφκσλ κε PWS 
(75)

 .  

 
4.7.6 Δπηδξάζεηο ζηε ζπκπεξηθνξά ησλ αηόκσλ κε PWS ιόγσ παλδεκίαο 

Η ηξέρνπζα παλδεκία ηνπ θνξνλντνχ Covid-19 έρεη επηθέξεη πεξηνξηζκνχο, ζηα πιαίζηα 

ησλ κέηξσλ  γηα ην πεξηνξηζκφ ηεο δηαζπνξά (lockdown), ηφζν ζηελ πγεηνλνκηθή πεξίζαι-

ςε φζν  ζηελ θνηλσληθή θαη εθπαηδεπηηθή δσή παγθνζκίσο. Τν 2021 πξαγκαηνπνηήζεθε 

έξεπλα, ζηε Γεξκαλία, γηα ηηο επηπηψζεηο ηεο παλδεκίαο Covid-19 θαη ηνπ lockdown ζηε 

θαζεκεξηλή δσή θαη ζηε ςπρηθή πγεία ησλ αηφκσλ κε PWS.  Η έξεπλα έγηλε κέζσ δηαδη-

θηπαθνχ εξσηεκαηνινγίνπ πξνο ηνπ γνλείο θαη ηνπο θξνληηζηέο.  Γηα ηελ αμηνιφγεζε ησλ 

απνηειεζκάησλ νη ζπκκεηέρνληεο δηαθξηζήθαλ ζε απηνχο πνπ δηέκελαλ ζε νηθνγελεηαθφ 

πεξηβάιινλ θαη ζε απηνχο πνπ δηαβηνχζαλ ζε εμεηδηθεπκέλε κνλάδα θξνληίδαο.  

Οη αιιαγέο ζηε ζπκπεξηθνξά πνπ θαηαγξάθεθαλ, ζχκθσλα κε ην δηαρσξηζκφ θα-

ηαιχκαηνο, θαηαγξάθεθαλ σο εμήο ζην παξαθάησ πίλαθα: 

 

Πίλαθαο 5. Αιιαγέο ζπκπεξηθνξάο ιφγσ παλδεκίαο αλάινγα κε ην θαηάιπκα δηακνλήο 

ΑΛΛΑΓΔ΢ 

΢ΤΜΠΔΡΙΦΟΡΑ΢ 

ΟΙΚΟΓΔΝΔΙΑ 

 

ΔΞΔΙΓΙΚΔΤΜΈΝΗ 

ΜΟΝΑΓΑ ΦΡΟΝΣΙΓΑ΢ 

PWS 

Άγρνο  42,9% 56,0% 

Δθξήμεηο ζπκνχ 57,1% 36,0% 

Σπγθξνχζεηο κε άιια άηνκα 60,7% 40,0% 

Σπγθέληξσζε 39,3% 28,0% 

Γηαηαξαρέο χπλνπ 35,7% 12,5% 

Χπραλαγθαζηηθή ζπκπεξηθνξά 42,9% 24,0% 

Skin-picking 57. 1% 32,0% 

 

Υπήξμαλ κηθξέο απμεηηθέο πνζνζηηαίεο δηαθνξέο κεηαμχ ησλ νκάδσλ γηα ηελ εκε-

ξήζηα ππλειία, ηε ςχρσζε  θαη ηελ ηδενιεπηηθή απηνθηνλία.  Δπηπξφζζεηα δελ βξέζεθαλ 

ζεκαληηθέο δηαθνξέο κεηαμχ ησλ δχν θχισλ. 

Φαίλεηαη πσο ηα άηνκα κε PWS πνπ δνπλ κε ηελ νηθνγέλεηα είλαη πην επάισηα θαηά 

ηε δηάξθεηα ηεο παλδεκίαο απφ εθείλα πνπ δνπλ ζε εμεηδηθεπκέλεο κνλάδεο θξνληίδαο.  Τν 

δνκεκέλν πεξηβάιινλ θαη ε εμεηδηθεπκέλε θξνληίδα πνπ παξέρεηε ζε απηέο ηηο κνλάδεο 

κπνξεί λα βνεζήζεη ζηελ θαιχηεξε αληηκεηψπηζε ησλ επηπηψζεσλ ηεο παλδεκίαο θαη ηoπ  

lockdown πνπ επηβάιιεηαη αλά ρξνληθά δηαζηήκαηα 
(76)

 .  

5. Θεξαπείεο θαη θξνληίδα 

Τν ζχλδξνκν Prader-Willi σο κηα ζχλζεηε πνιπζπζηεκαηηθή γελεηηθή δηαηαξαρή απαηηεί 

ζεξαπεπηηθέο παξεκβάζεηο πνπ αθνξνχλ πνιιαπιέο ηαηξηθέο εηδηθφηεηεο, νη νπνίεο ζα 

ζπκκεηάζρνπλ ζηε θξνληίδα ηνπ αζζελνχο θαζ’ φιε ηε δηάξθεηα ηεο δσήο ηνπ.  Τν ζεξα-
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πεπηηθφ πξφγξακκα ζρεδηάδεηαη εμαηνκηθεπκέλα βάζεη ησλ αλαγθψλ ηνπ αηφκνπ.  Η πνιπ-

επηζηεκνληθή θξνληίδα, κε βάζε ηε ζπληνληζκέλε δηαρείξηζε ησλ ζπκπησκάησλ ηνπ ζπλ-

δξφκνπ, κπνξεί λα ζπκβάιεη ζηε βειηίσζε ηεο πνηφηεηαο δσήο ηνπ  
(77)

.  

5.1 Θεξαπεία κε απμεηηθή νξκόλε 

Η ζεξαπεία κε αλαζπλδπαζκέλε απμεηηθή νξκφλε ζε αζζελείο κε PWS έρεη πνιιαπιά ν-

θέιε: 

 αχμεζε χςνπο, 

 βειηίσζε ζχζηαζεο ζψκαηνο, 

 απνθπγή παρπζαξθίαο, 

 βειηίσζε ηθαλφηεηαο ηεο ζσκαηηθήο άζθεζεο. 

Δπίζεο έρεη αλαθεξζεί φηη ιεηηνπξγεί ζεηηθά ζηελ εμέιημε ηεο νκηιίαο θαη ζηηο γλσζηη-

θέο ιεηηνπξγίεο θαηφπηλ ζχγθξηζεο ζε ηεζη αλάπηπμεο πνπ πξαγκαηνπνηήζεθαλ πξηλ θαη 

θαηά ηε δηάξθεηα ηεο ζεξαπεία.  Η βέιηηζηε ειηθία έλαξμεο ηεο ρνξήγεζεο ηεο hGH δελ 

είλαη γλσζηή, αιιά νη εηδηθνί, ζηε πιεηνςεθία ηνπο, ζπληζηνχλ ηελ έλαξμε ηεο ρνξήγεζεο 

πξηλ ηελ εκθάληζε ηεο παρπζαξθίαο, ε νπνία εκθαλίδεηαη ζπλήζσο ζηελ ειηθία ησλ 2 ε-

ηψλ.  Ψζηφζν, άιιεο εξεπλεηηθέο νκάδεο ζπληζηνχλ ηελ έλαξμε ηεο ζεξαπείαο απφ ηελ ε-

ιηθία ησλ 3 κελψλ 
(78)  

. 

Τν 2013 ζεζπίζηεθαλ ηα παξαθάησ θξηηήξηα γηα ηελ ρνξήγεζε ηεο απμεηηθήο νξκφλεο: 

1. Γελεηηθή επηβεβαίσζε θαη δηάγλσζε ηνπ ζπλδξφκνπ 

2. Οη δνθηκαζίεο δηέγεξζεο απμεηηθήο νξκφλεο δελ είλαη απαξαίηεηεο γηα ηελ έλαξμε 

ηεο αγσγήο ζε παηδηά 

3. Οη ελήιηθεο ζα πξέπεη λα ππνβάιινληαη ζε έιεγρν ηνπ άμνλα απμεηηθήο νξκφλεο-

ηλζνπιηλφκνξθνπ απμεηηθνχ παξάγνληα (IGF1) πξηλ ηελ έλαξμε ηεο ζεξαπείαο. 

4. Η ζθνιίσζε δελ απνηειεί απνζαξξπληηθφ θξηηήξην γηα ηελ έλαξμε ηεο ζεξαπείαο 

5. Βξέθε θαη παηδηά ζπζηήλεηαη λα μεθηλνχλ κε εκεξήζηα δφζε 0,5mg/m
2
/d ππνδφξηα 

θαη ζηαδηαθή αχμεζε έσο 1mg/m
2
/d αλά 3-6 κήλεο ζχκθσλα κε ηελ αληαπφθξηζε 

θαη κε ηα επίπεδα ηηκψλ IGF1. 

6. Οη ελήιηθεο μεθηλνχλ κε δνζνινγία 0,1-0,2mg/d. Η δνζνινγία εμαξηάηαη απφ ηελ 

ειηθία, ηελ θιηληθή αληαπφθξηζε θαη ηα επίπεδα IGF1. 

7. Η δνζνινγία θαη ε επηινγή ησλ αζζελψλ είλαη αλεμάξηεηε απφ ην γελεηηθφ ηχπν 

ηνπ ζπλδξφκνπ. 

8. Τα επίπεδα IGF1ζα πξέπεη λα θπκαίλνληαη ζηηο αλψηεξεο θπζηνινγηθέο ηηκέο. 

9. Τα ζεξαπεπηηθά απνηειέζκαηα αμηνινγνχληαη αλάινγα κε ηελ ειηθία, ηε ζσκαηηθή 

δηάπιαζε θαη ην βαζκφ ηεο  λνεηηθήο ζηέξεζεο 
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10. Η ηαηξηθή παξαθνινχζεζε ηεο ζεξαπείαο κπνξεί λα σθειήζεη ζπγθεθξηκέλνπο ην-

κείο κε ην ελδερφκελν αλεπηζχκεησλ παξελεξγεηψλ  

11.  Παξάιιειεο δηαηηεηηθέο θαη πεξηβαιινληηθέο παξεκβάζεηο 

12. Η λνεηηθή πζηέξεζε δε απνηειεί εκπφδην ζηελ έλαξμε ηεο ζεξαπείαο. 

Πξηλ ηελ έλαξμε ηεο αγσγήο κε απμεηηθή νξκφλε είλαη απαξαίηεηε ε εμέηαζε ηεο πν-

ιππλνγξαθηθήο κειέηεο χπλνπ ηνπ αζζελή γηα ηπρφλ δηάγλσζε ηνπ Σπλδξφκνπ Απνθξα-

θηηθψλ Απλνηψλ-Υπνπλνηψλ Ύπλνπ.  Οη πηζαλφηεηεο ακπγδαιεθηνκήο πξέπεη λα 

εθηηκεζνχλ απφ σηνξηλνιαξπγγνιφγν.  Οη ιφγνη πνπ αληελδείθλπηαη ε ζεξαπεία κε απμεηη-

θή νξκφλε είλαη νη εμήο: 

 ζνβαξή παρπζαξθία, 

 κε ειεγρφκελνο δηαβήηεο, 

 απνθξαθηηθή άπλνηα χπλνπ, 

 ελεξγφο λενπιαζκαηηθή λφζνο, 

 ςχρσζε, 

 ππεξηξνθία ησλ αδελνακπγδαιψλ 
(79)

 .  

5.2 Θεξαπεία νξκνληθήο ππνθαηάζηαζεο θύινπ 

Η πην θνηλή νξκνληθή αλεπάξθεηα ζην PWS είλαη ν ππνγνλαδηζκφο θαη ζηα δχν θχια.        

Η έγθαηξε δηάγλσζε θαη  ζεξαπεία ζηνλ αλδξηθφ ππνγαλαδηζκφ είλαη ζεκαληηθή, θαζψο 

εάλ δελ αληηκεησπηζηεί έγθαηξα ζρεηίδεηαη κε ζνβαξέο δηαηαξαρέο, φπσο έρεη πξναλαθεξ-

ζεί ζην θεθάιαην 3.4.  Θεξαπεπηηθά πξνηείλεηαη ε ρνξήγεζε ηεζηνζηεξφλεο.  Ψζηφζν, 

πξηλ ηελ έλαξμε ηεο ζεξαπείαο κε ηεζηνζηεξφλε, πξνηείλεηαη ν έιεγρνο ησλ παξαθάησ: 

 έιεγρνο ησλ ζπκπησκάησλ γηα απνθξαθηηθή άπλνηα χπλνπ θαη ζεξαπεία απηήο,  

 έιεγρνο γηα αιιειεπίδξαζε κε άιια θάξκαθα φπσο αληηεπηιεπηηθά, ςπρνδηεγεξηη-

θά θ.ά. θαζψο θαη ηελ αιιειεπίδξαζε κε ηε ζεξαπεία ηεο απμεηηθήο νξκφλεο θαη 

ηελ πξνζαξκνγή ηεο δνζνινγίαο, 

 θαξδηναγγεηαθφο έιεγρνο γηα ηνλ απνθιεηζκφ ή ηελ δηαρείξηζε ηεο θαξδηαθήο αλε-

πάξθεηαο. 

Καηά ηε δηάξθεηα ηεο ζεξαπείαο κε ηεζηνζηεξφλε πξνηείλεηαη λα ειέγρνληαη ζε ηα-

θηά ρξνληθά δηαζηήκαηα ηα εμήο: 

 έιεγρνο ηεο απνθξαθηηθήο άπλνηαο χπλνπ κε πνιπππλνγξαθία,  

 αμηνιφγεζε ηεο πξνθιεηηθήο ζπκπεξηθνξάο φπσο ε επηζεηηθφηεηα, ππεξζεμνπαιη-

θφηεηα θαη εθξήμεηο ζπκνχ.  Θα πξέπεη ε δνζνινγία λα απμάλεηαη ζηαδηαθά ή λα 

επηζηξέθεη ζηελ ηειεπηαία δφζε φπνπ ε ζπκπεξηθνξά είλαη απνδεθηή, 
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 έιεγρνο ηνπ αηκαηνθξίηε θαη ηεο αηκνζθαηξίλεο αλά δηαζηήκαηα, θαζψο ε καθξν-

ρξφληα ζεξαπεία κε ηεζηνζηεξφλε κπνξεί λα πξνθαιέζεη εξπζξνθπηηάξσζε, 

 έιεγρνο γηα απμεκέλα επίπεδα ηξαλζακηλαζψλ, 

 έιεγρνο πξνζηαηηθνχ αληηγφλν (PSA) ζηνπο άλσ ησλ 40 εηψλ θαζψο είλαη άγλσζηεο 

νη επηπηψζεηο ηεο καθξνρξφληαο ζεξαπείαο κε ηεζηνζηεξφλε ζηνλ πξνζηάηε ζηνπο 

αζζελείο κε PWS 
(46) 

.  

Όζνλ αθνξά ηνλ γπλαηθείν ππνγαλαδηζκφ φπσο έρεη πξναλαθεξζεί ζην θεθά-

ιαην 3.4, ε έγθαηξε αληηκεηψπηζε ηνπ κεηψλεη ηηο πηζαλφηεηεο επηδείλσζεο άιισλ δηα-

ηαξαρψλ.  Η ζπλεζέζηεξε νξκνληθή ππνθαηάζηαζε ζηηο γπλαίθεο κε PWS είλαη ε 

ρνξήγεζε νηζηξνγφλσλ  θαη αληηζπιιεπηηθψλ.  Οη ζπζηάζεηο πνπ δίλνληαη γηα ηελ νξ-

κνληθή ππνθαηάζηαζε είλαη νη εμήο: 

 εθηίκεζε ηεο γνλαδηθήο ιεηηνπξγίαο κε βάζε ζηνλ εκκελνξξντθφ θχθιν θαη φρη ηα 

επίπεδα νηζηξαδηφιεο νξνχ, 

 κέηξεζε νζηηθήο ππθλφηεηαο, 

 ε επαλεθηίκεζε ηνπ ζεξαπεπηηθνχ ζρήκαηνο ζε πεξηπηψζεηο ζεμνπαιηθήο δξαζηε-

ξηφηεηαο, 

 αιιειεπηδξάζεηο κε ηε ρξήζε ςπρνηξφπσλ θαξκάθσλ, 

 αιιειεπηδξάζεηο κε ηε ρξήζε απμεηηθήο νξκφλεο, 

 εθκάζεζε ή επηηήξεζε γηα ζέκαηα πγηεηλήο θαηά ηελ έκκελν ξχζε, 

 έιεγρνο γηα ηελ αχμεζε βάξνπο ζε ζπλδπαζκφ κε ηελ έλαξμε ζεξαπείαο κε αληη-

ζπιιεπηηθά, 

 πξνζπκπησκαηηθφο έιεγρνο γηα ηνλ θαξθίλν ηνπ καζηνχ, 

 έιεγρνο ζξνκβσηηθψλ επεηζνδίσλ, 

 αμηνιφγεζε ηεο πξνθιεηηθήο ζπκπεξηθνξάο.  Μηα πηζαλή εμήγεζε είλαη ε ζέαζε 

ζην αίκα ηεο πεξηφδνπ λα πξνθαιέζεη αίζζεκα θφβνπ, εηδηθά ζε αζζελείο κε ζεκα-

ληηθή λνεηηθή πζηέξεζε, 

 αληηκεηψπηζε γηα ηελ απνθπγή ζεμνπαιηθήο θαθνπνίεζεο έλαληη θαγεηνχ, 

 έιεγρνο ηνπ ζεξαπεπηηθνχ ζρήκαηνο γηα ηελ πξφιεςε ηνπ θαξθίλνπ ηνπ ελδνκεηξί-

νπ.  Ο ζπγθεθξηκέλνο θίλδπλνο απμάλεηαη ζηελ πεξίπησζε φηαλ ρνξεγνχληαη 

ζθεπάζκαηα κφλν κε νηζηξνγφλα,  

 ηδηαίηεξε ςπρνινγηθή θαη ηαηξηθή θξνληίδα θαηά ηελ εκκελνπαπζηαθή πεξίνδν 
(47)

 . 
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5.3 Ο ξόινο ηεο ςπρνζεξαπείαο ζε άηνκα κε PWS 

Αξθεηνί αζζελείο κε PWS ρξεηάδνληαη ςπρνινγηθή-ςπρηαηξηθή ππνζηήξημε γηα αξθεηά κε-

γάια ρξνληθά δηαζηήκαηα.  Οη πεξηζζφηεξεο ςπρηαηξηθέο δηαηαξαρέο, πνπ έρνπλ πξναλα-

θεξζεί, εκθαλίδνληαη πην έληνλα ζπλήζσο απφ 13-26 εηψλ.  Σηελ πιεηνςεθία ηνπο νη 

ςπρηαηξηθέο δηαηαξαρέο αληηκεησπίδνληαη κε θαξκαθεπηηθή αγσγή.  Δπηπξφζζεηα, δελ π-

πάξρεη εμεηδηθεπκέλε θαξκαθνινγηθή ζεξαπεία γηα δηαηαξαρέο ζπκπεξηθνξάο αζζελψλ κε 

PWS.  Ψζηφζν ν ζπλδπαζκφο ησλ δπζπξνζαξκνζηηθψλ ζπκπεξηθνξψλ θαη ηεο λνεηηθήο 

πζηέξεζεο πνπ παξνπζηάδνπλ ηα άηνκα κε PWS, κπνξνχλ λα επεξεάζνπλ αξλεηηθά ηελ 

πνηφηεηα δσήο ηνπο.  Με ηελ έγθαηξε δηάγλσζε θαζψο θαη ηε πξνιεπηηθή πξνζέγγηζε 

κπνξεί λα βειηησζεί ε πνηφηεηα δσήο ηνπο 
(80)

.  Σηελ πξνζρνιηθή θαη παηδηθή ειηθία ε ςπ-

ρνζεξαπεία κπνξεί λα γίλεη κέζσ ηεο παηγληνζεξαπείαο.  Η ρξήζε ηνπ παηρληδηνχ βνεζά 

ζηελ επθνιφηεξε έθθξαζε ησλ ζπλαηζζεκάησλ θαη θφβσλ ηνπ παηδηνχ ζε ζχγθξηζε κε ην 

ιεθηηθφ ηξφπν επηθνηλσλίαο 
(81)

. 

Τν παξαηεηακέλν άγρνο πνπ ζρεηίδεηαη κε ηελ αλαδήηεζε ηξνθήο κπνξεί λα απνηε-

ιεί ηε βάζε ησλ δπζπξνζαξκνζηηθψλ ζπκπεξηθνξψλ θαη ησλ ζπλαηζζεκαηηθψλ δηαηαξα-

ρψλ ησλ αηφκσλ κε PWS.  Η ζπλεξγαζία ςπρνζεξαπεπηή, δηαηξνθνιφγνπ θαη νηθνγέλεηαο 

ζεσξείηαη απαξαίηεηε γηα ηε δηαρείξηζε ησλ πξνβιεκάησλ ζπκπεξηθνξάο πνπ αθνξνχλ ηε 

ηξνθή. 

Οξηζκέλεο κειέηεο, κε κηθξφ δείγκα, αλαθέξνπλ ηελ απνηειεζκαηηθή παξέκβαζε 

ζηηο δπζπξνζαξκνζηηθέο ζπκπεξηθνξέο, εθαξκφδνληαο δηαδηθαζίεο Δθαξκνζκέλεο Αλά-

ιπζεο Σπκπεξηθνξάο (ABA) ρξεζηκνπνηψληαο ηελ κέζνδν ηεο Γηαθνξηθήο Δλίζρπζεο Άι-

ιεο Σπκπεξηθνξάο (DRO).  Η κέζνδνο DRO έρεη σο πξαθηηθή ηεο, ηελ ελίζρπζε ηεο 

ζεηηθήο ζπκπεξηθνξάο κε επηβξάβεπζε.  Η επηβξάβεπζε έρεη σο απνηέιεζκα ηελ ελίζρπζε 

ηεο ζεηηθήο ζπκπεξηθνξάο θαη απνηειεί ηνλ ζεκαληηθφηεξν ζεηηθφ εληζρπηή.  Μεηά απφ 

θάζε παξέκβαζε παξέρεηαη ε θαηάιιειε αλαηξνθνδφηεζε έηζη ψζηε ην άηνκν, κε ηε πά-

ξνδν ηνπ ρξφλνπ θαη ηε ζπλερή εθπαίδεπζε,  λα απνθηήζεη θαηά ην δπλαηφλ πεξηζζφηεξεο 

θνηλσληθέο δεμηφηεηεο 
(80) 

. 

Τέινο, φπσο αλαθέξεηαη δεδνκέλνπ ηνπ επηπνιαζκνχ ησλ ςπρηαηξηθψλ δηαηαξαρψλ 

κε ηελ πάξνδν ηνπ ρξφλνπ ζα πξέπεη ε νηθνγέλεηα θαη νη θξνληηζηέο λα επαγξππλνχλ γηα ηα 

ςπρηαηξηθά ζπκπηψκαηα πνπ παξνπζηάδνπλ ηα άηνκα κε PWS.  Με βάζε ηα ζπκπηψκαηα 

ζα πξέπεη λα δηεξεπλάηαη ν απνηειεζκαηηθφο ζπλδπαζκφο ςπρνζεξαπείαο θαη θαξκαθεπηη-

θήο αγσγήο 
(82)

 .  
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5.4  Ο ξόινο ηεο ινγνζεξαπείαο θαη ηεο εξγνζεξαπείαο  

Αξθεηά απφ ηα άηνκα κε PWS δελ είλαη ιεηηνπξγηθά ζηε θαζεκεξηλφηεηα ηνπο εάλ δελ ιά-

βνπλ ζεξαπεία απφ ινγνζεξαπεπηέο θαη εξγνζεξαπεπηέο.  Ο ζπλδπαζκφο ηεο ήπηαο λνεηη-

θήο πζηέξεζεο θαη ησλ δπζπξνζαξκνζηηθψλ ζπκπεξηθνξψλ θαζηζηά δχζθνιε ηελ 

απφδνζε ηνπ κέγηζηνπ ησλ λνεηηθψλ ηνπο δπλαηνηήησλ 

Τα ραξαθηεξηζηηθά πνπ παξαηεξνχληαη, ζηελ νκηιία, πεξηιακβάλεη θαθή αλάπηπμε 

νκηιίαο-ήρνπ, κεησκέλεο ζηνκαηηθέο θηλεηηθέο δεμηφηεηεο θαη γισζζηθά ειιείκκαηα.  Δπη-

πξφζζεηα, έρεη παξαηεξεζεί θαζπζηέξεζε ηνπ ιφγνπ, ζε παηδηά κε PWS, κέρξη θαη 6 εηψλ. 

Η κεησκέλε αλάπηπμε νκηιίαο κπνξεί λα νθείιεηαη ζην παρχ ζάιην, ζηελ ππνηνλία θαη ζηα 

γλσζηηθά ειιείκκαηα.  Οη θησρέο γισζζηθέο δεμηφηεηεο επεξεάδνπλ αξλεηηθά ηελ επηθνη-

λσλία θαη ηηο θνηλσληθέο ζπλαλαζηξνθέο.  Η παξέκβαζε ηνπ ινγνζεξαπεπηή κπνξεί λα με-

θηλήζεη απφ ηε βξεθηθή ειηθία, γηα ηελ ελίζρπζε  ησλ ζηνκαηηθψλ θηλεηηθψλ δεμηνηήησλ 

θαη ηελ ππνβνήζεζε ηεο ζίηηζεο.  Απφ ηε πξνζρνιηθή ειηθία θαη έπεηηα, νη ζεξαπεπηηθέο 

ζπλεδξίεο ινγνζεξαπείαο ζα πξέπεη λα πεξηιακβάλνπλ αζθήζεηο γηα ηελ βειηίσζε ηνπ κπτ-

θνχ ειέγρνπ ηνπ ζηφκαηνο, ηεο γιψζζαο θαη ηνπ ιαηκνχ, κε ζηφρν ηελ ελίζρπζε ηεο άξ-

ζξσζεο θαη ηεο πξνθνξάο, ηελ αλάπηπμε ιεμηινγίνπ θαη ηελ θαηαλφεζε ηνπ.  Σε πην 

επηβαξπκέλεο πεξηπηψζεηο αζζελψλ είλαη ρξήζηκε ε εθκάζεζε ηεο λνεκαηηθήο γιψζζαο 

(80)
 .  Σηηο πεξηπηψζεηο κε ζνβαξά πξνβιήκαηα νκηιίαο θαη επηθνηλσλίαο, νη δπλαηφηεηεο 

πνπ ππάξρνπλ γηα ελαιιαθηηθή επηθνηλσλία κπνξεί λα είλαη ε εθκάζεζε ηεο λνεκαηηθήο 

γιψζζαο, κε πίλαθα επηθνηλσλίαο θαη κε ηελ Δπαπμεκέλε Δλαιιαθηηθή Δπηθνηλσλία. Η 

Δπαπμεκέλε Δλαιιαθηηθή Δπηθνηλσλία πεξηιακβάλεη ζπζηήκαηα ρακειήο, κεζαίαο θαη 

πςειήο ηερλνινγίαο, κεζφδνπο πνπ ζπκπιεξψλνπλ ή αληηθαζηζηνχλ ηελ νκηιία θαη ηε 

γξαθή
 (83)

 . 

 

 
Δηθόλα 2:Παπαδείγμαηα ζςζηημάηων Επαςξημένηρ Εναλλακηικήρ Επικοινωνίαρ.  
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Η ζπλεηζθνξά ηεο εξγνζεξαπείαο κέζσ ηεο εθπαίδεπζεο ηνπ αηφκνπ ζπκβάιεη ζηε 

βειηίσζε ηεο θαζεκεξηλήο δσήο θαη ηελ αλεμαξηεηνπνίεζε ηνπ, αλάινγα κε ηελ ειηθία  

θαη ηελ λνεηηθή θαηάζηαζε ηνπ αηφκνπ.  Οη επαγγεικαηίεο πγείαο πνπ ζα αζρνιεζνχλ κε 

ηελ εξγνζεξαπεπηηθή παξέκβαζε ζα πξέπεη λα ιάβνπλ  ππ’ φςηλ ηεο ηα ηδηαίηεξα ραξαθηε-

ξηζηηθά ησλ γελεηηθψλ ππνηχπσλ ηνπ ζπλδξφκνπ θαη λα εμαηνκηθεχζνπλ ηηο πξαθηηθέο πνπ 

ζα ρξεζηκνπνηήζνπλ.  Οη δξαζηεξηφηεηεο ηεο εξγνζεξαπείαο ζηνρεχνπλ ζηε βειηίσζε ηεο 

νξγάλσζεο ηεο ζθέςεο, ηεο κλήκεο, ηε ζπγθέληξσζε θαη πξνζνρή, αλάπηπμε ηεο θξηηηθήο 

ηθαλφηεηαο θαη ζην ζπληνληζκφ ηεο ιεπηήο θηλεηηθφηεηαο (ιαβή κνιπβηνχ θ.ά.).  Δπηπξφ-

ζζεηα, φζνλ αλαθνξά ηε κλήκε ε εξγνζεξαπεία ζα ζπκβάιεη ζηε βειηίσζε ηνπ ειιείκκα-

ηνο ηεο βξαρχρξνλεο κλήκεο πνπ παξαηεξείηαη ζηo ζχλδξνκν 
(84)

 . 

5.5 Ο ξόινο ηεο θπζηνζεξαπείαο 

Με δεδνκέλα, ηελ βξεθηθή ππνηνλία ηηο κπνζθειεηηθέο θαη νξκνληθέο δηαηαξαρέο  πνπ πα-

ξαηεξνχληαη θαζ’ φιε ηε δηάξθεηα ηεο δσήο ηνπο, ε θπζηνζεξαπεία κπνξεί λα ζπκπεξηιεθ-

ζεί ζηε θξνληίδα ησλ αηφκσλ κε PWS, ηφζν σο πξνιεπηηθή αληηκεηψπηζε φζν θαη σο 

ζεξαπεπηηθή αληηκεηψπηζε 
(85)

.  Καηά ηελ βξεθηθή ειηθία θαη ηελ πξψηκε παηδηθή, νη θπζη-

νζεξαπεπηηθέο ζπλεδξίεο ζηνρεχνπλ ζηελ ελδπλάκσζε ηνπ θνξκνχ θαη ηελ αηζζεηεξηαθή 

νινθιήξσζε.  Ψο δηαηαξαρή αηζζεηεξηαθήο νινθιήξσζεο ραξαθηεξίδεηαη ε αδπλακία ηνπ 

αηφκνπ λα αιιειεπηδξάζεη ζηα εξεζίζκαηα θαη ηηο πιεξνθνξίεο απφ ην πεξηβάιινλ κε ην 

ζψκα ηνπ 
(61)

.  Τα πξνγξάκκαηα θπζηθνζεξαπείαο πνπ αθνινπζνχληαη ζηνρεχνπλ επίζεο 

ζηελ βειηίσζε ηεο ιεηηνπξγηθήο θίλεζεο, ηελ κπτθή ελδπλάκσζε θαη ηνλ θηλεηηθφ έιεγρν.  

Δπηπιένλ αηνκηθά ή νκαδηθά πξνγξάκκαηα θπζηνζεξαπείαο ζπλδπαζηηθά κε γπκλαζηηθή 

θαη ζε ζπλεξγαζία κε ην γπκλαζηή, κπνξνχλ λα εληαρζνχλ ζην εηδηθφ ζρνιείν βειηηψλν-

ληαο ηελ θαξδηναλαπλεπζηηθή ιεηηνπξγία, ζηελ πξφιεςε κπνζθειεηηθψλ πξνβιεκάησλ, 

ηελ κπτθή ελδπλάκσζε, ζηε βειηίσζε ηνπ νπηηθνθηλεηηθνχ ζπληνληζκνχ.  Ο θπζηνζεξα-

πεπηήο ηνπ εηδηθνχ ζρνιείνπ ζπκκεηέρεη ζηελ νκάδα αμηνιφγεζεο καδί κε ηνλ εηδηθφ παη-

δαγσγφ, ην γπκλαζηή, ηνλ εξγνζεξαπεπηή, ηνλ ςπρνιφγν θαη ηνλ θνηλσληθφ ιεηηνπξγφ γηα 

ηελ ζηνρνζεζία ησλ ζεξαπεηψλ θαη ησλ κεζφδσλ πνπ ζα ρξεζηκνπνηεζνχλ 
(86)

 .  

5.6 Ο ξόινο ηνπ δηαηξνθνιόγνπ 

Όπσο έρεη ήδε αλαθεξζεί ε παρπζαξθία απνηειεί ην θχξην ραξαθηεξηζηηθφ ηνπ ζπλδξφ-

κνπ. Φσξίο ηελ θαηάιιειε  δηαηηεηηθή αληηκεηψπηζε ην πνζνζηφ ηνπ ζσκαηηθνχ ιίπνπο 

κπνξεί λα θηάζεη κέρξη 40-50% θαη ην ζσκαηηθφ βάξνο κπνξεί λα μεπεξλά ην 200% ηνπ 

ηδαληθνχ βάξνπο ζψκαηνο . Η αχμεζε ηνπ ζσκαηηθνχ βάξνπο κπνξεί λα επηδεηλψζεη ηα 

ήδε ππάξρνληα πξνβιήκαηα πγείαο, φπσο ηελ αλαπλεπζηηθή δηαηαξαρή χπλνπ, ηε ζθνιίσ-

ζε, ηα θαξδηαγγεηαθά πξνβιήκαηα, ζαθραξψδε δηαβήηε θ.ά.
 (2)

.  Η θξνληίδα γηα ην δηα-
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ηξνθηθφ έιεγρν  είλαη δσηηθήο ζεκαζίαο γηα ηα άηνκα κε PWS θαζ’ φιε ηε δηάξθεηα ηεο 

δσήο ηνπο.  Η δηαηξνθνινγηθή αληηκεηψπηζε απφ επαγγεικαηία δηαηξνθνιφγν δηαδξακαηί-

δεη ζεκαληηθφ ξφιν, γηαηί εθηφο απφ ηνλ πεξηνξηζκφ ηεο παρπζαξθίαο ζα πξέπεη λα δηα-

ζθαιίζεη θαη ηελ ηππηθή αλάπηπμε ηνπ αηφκνπ ζε θάζε κηα ειηθηαθή  νκάδα μερσξηζηά. 

Καηά ηε βξεθηθή ειηθία ε παξαθνινχζεζε ηεο αλάπηπμεο θαη ηεο ζξέςεο ζα πξέπεη λα 

γίλεηαη απφ παηδίαηξν, ινγνζεξαπεπηή θαη δηαηξνθνιφγν, έηζη ψζηε λα αληηκεησπηζηνχλ 

ηα πξνβιήκαηα ζίηηζεο πνπ παξνπζηάδνληαη ζηα βξέθε κε PWS.  Η θαζπζηέξεζε ησλ α-

ληαλαθιαζηηθψλ ηνπ ζηφκαηνο, ηεο θαηάπνζεο θαη ηεο κεησκέλεο παξαγσγήο ζάιηνπ γηα 

λα αληηκεησπηζηνχλ ρξεζηκνπνηνχληαη ηερληθέο φπσο εηδηθέο ζειέο θαη ξηλνγαζηξηθή ζίηη-

ζε.  Γηα ηελ νκαιή κεηάβαζε απφ ηελ ξηλνγαζηξηθή ζίηηζε ζηε δηα ζηφκαηνο δηαηξνθή αι-

ιά θαη απφ ηελ πγξή ηξνθή ζηε πνιηνπνηεκέλε θαη αξγφηεξα ζηε ζηεξεά θαη ηα είδε ησλ 

ηξνθψλ πνπ ζα πξνζηεζνχλ, ε θαζνδήγεζε γίλεηαη απφ ηηο παξαπάλσ εηδηθφηεηεο επαγ-

γεικάησλ πγείαο. 

Σηελ λεπηαθή θαη παηδηθή ειηθία απμάλεηαη ν θίλδπλνο ηεο ππεξβνιηθήο αχμεζεο βά-

ξνπο. Σε απηή ηε θάζε είλαη πνιχ ζεκαληηθφ λα εθαξκνζηεί ε δνκεκέλε δηαηξνθή, ε ν-

πνία ζα πξέπεη λα ηεξείηαη απζηεξά απφ ηνπο γνλείο ή ηνπο θξνληηζηέο γηα ηελ δηαηξνθηθή 

εθπαίδεπζε ησλ παηδηψλ κε PWS.  Η έγθαηξε δηαηξνθηθή εθπαίδεπζε ζα ιεηηνπξγήζεη βν-

εζεηηθά θαη ζηηο δπζπξνζαξκνζηηθέο ζπκπεξηθνξέο πνπ παξνπζηάδνληαη ζην ζχλδξνκν.   

Η απνηειεζκαηηθφηεηα ηεο δνκεκέλεο δηαηξνθήο απαηηεί ζπλεξγαζία  ηνπ δηαηξνθν-

ιφγνπ θαη ησλ γνλέσλ-θξνληηζηψλ ηεξψληαο, ηεξψληαο βαζηθνχο θαλφλεο θαιψλ δηαηξν-

θηθψλ  ζπκπεξηθνξψλ φπσο νη παξαθάησ: 

 επηθεληξσκέλν εκεξήζην δηαηξνθνιφγην κε πνηθηιία απφ ηηο βαζηθέο νκάδεο ηξνθί-

κσλ, 

 εθπαίδεπζε ζηελ θαηαλάισζε πγηεηλψλ ηξνθψλ, 

 ηήξεζε πγηεηλνχ δηαηηνινγίνπ απφ ηνπο γνλείο σο παξάδεηγκα πξνο κίκεζε, 

 επηινγή ηξνθίκσλ κε ρακειά ιηπαξά, φπσο ηα γαιαθηνθνκηθά πξντφληα, απφ ην 

δεχηεξν έηνο δσήο ηνπ παηδηνχ, 

 απμεκέλε θαηαλάισζε λεξνχ, 

 ε έληαμε ηεο ζσκαηηθήο άζθεζεο ζην εκεξήζην πξφγξακκα 
(87)

 . 

Καηά ηε δηάξθεηα ηεο πξνεθεβηθήο θαη εθεβηθήο πεξηφδνπ δηαηεξείηαη ην επηθεληξσ-

κέλν δηαηξνθηθφ πιάλν, πξνζαξκνζκέλν ζχκθσλα κε ηηο ειηθηαθέο δηαηξνθηθέο αλάγθεο 

ησλ αηφκσλ θαη πάληα ζε ζπλδπαζκφ κε ζσκαηηθή άζθεζε.  Η επηηήξεζε θαη ε εθπαίδεπ-

ζε, απφ ηνπο γνλείο/ θξνληηζηέο, ζπρλά εληαηηθνπνηείηαη  ζε απηή ηελ ειηθηαθή νκάδα θα-

ζψο παξαηεξείηαη αχμεζε ζηελ αλαδήηεζε ηξνθήο κε θάζε δπλαηφ ηξφπν.  Ο ζπλδπαζκφ 
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ηεο έληνλεο επηζπκίαο γηα πεξηζζφηεξν θαγεηφ θαη νη ςπρηαηξηθέο δηαηαξαρέο πνπ παξαηε-

ξνχληαη λα γίλνληαη πην έληνλεο ζηελ εθεβεία  απαηηνχλ ηδηαίηεξνπο ρεηξηζκνχο θαη ηερλη-

θέο απηνζπγθξάηεζεο απφ ηελ πιεπξά ησλ γνλέσλ
 (39)

. 

Η πξφιεςε θαη αληηκεηψπηζε ηεο παρπζαξθίαο είλαη κε αέλαε πξνζπάζεηα ηφζν απφ ηα 

άηνκα κε PWS φζν θαη απφ ην πεξηβάιινλ θξνληίδαο.  Μεξηθέο ζηξαηεγηθέο πνπ πξνηεί-

λνπλ νη δηαηξνθνιφγνη ζηνπο γνλείο θαη ηνπο θξνληηζηέο γηα ηελ εθπαίδεπζε ηεο απηνξ-

ξχζκηζεο ζηε θαηαλάισζε ηξνθήο είλαη νη αθφινπζεο: 

 ηα ζεκεία θχιαμεο ησλ ηξνθίκσλ λα αζθαιίδνληαη, 

 επίβιεςε γηα ηελ πηζαλφηεηα θαηαλάισζεο κε βξψζηκεο ηξνθήο (ζθνππίδηα, απν-

θάγηα, δσνηξνθή θ.ά.), 

 ρξήζε κηθξψλ πηάησλ κε ςηινθνκκέλα ηξφθηκα γηα ηε δεκηνπξγία εληχπσζεο κε-

γαιχηεξεο πνζφηεηαο, 

 θαζαξηζκφο ησλ ζθεπψλ κεηά ην ηέινο ησλ γεπκάησλ, 

 ελεκέξσζε ησλ αηφκσλ πνπ ζπλαλαζηξέθνληαη ψζηε λα κελ ηνπο δίλνπλ επηπιένλ 

θαγεηφ, 

 ε επηβξάβεπζε ζε θαιέο ζπκπεξηθνξέο ή ζε επηηεχγκαηα δελ ζα πξέπεη λα πεξη-

ιακβάλεη θαγεηφ ή γιπθφ, 

 έγθαηξε ελεκέξσζε ζε ελδερφκελε αιιαγή ηνπ εκεξήζηνπ δηαηηεηηθνχ πιάλνπ, 

 ζπλαηζζεκαηηθή ζηήξημε ζηηο εθξήμεηο ζπκνχ. 

Σην «Γηαηξνθηθφ πηάην γηα ην PWS» απεηθνλίδνληαη ηα πνζνζηά πνπ  πξνηείλνπλ νη δηα-

ηξνθνιφγνη γηα ην εθάζηνηε γεχκα 
(87)

.  
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Δηθόλα 3:Διαηποθικό Πιάηο για ηο PWS (Prader-Willi Plate)-USDA (Ekaitis, 2010) 

 

Δπηπιένλ, ε πξνηεηλφκελε ζεξκηδηθή εκεξήζηα πξφζιεςε γηα ηε δηαηήξεζε ηνπ 

ζσκαηηθνχ βάξνπο είλαη  600-800 kcal γηα κηθξά παηδηά θαη 800-1300 kcal γηα έθεβνπο θαη 

ελήιηθεο.  Τέινο, ιφγσ ησλ παξαηεηακέλσλ δηαηξνθηθψλ πεξηνξηζκψλ ζπρλά παξαηεξείηαη 

έιιεηςε βηηακηλψλ θαη κεηάιισλ θαη απαηηείηαη ζπκπιήξσζε κε πνιπβηηακίλεο, αζβέζηην 

θαη βηηακίλε D 
(88)

. 

6. Δθπαηδεπηηθέο παξεκβάζεηο 

6.1 Ννεηηθέο θαη γλσζηηθέο ηθαλόηεηεο 

Σε έξεπλεο πνπ έρνπλ  γίλεη γηα ην δείθηε λνεκνζχλεο ησλ αηφκσλ κε PWS δείρλνπλ φηη νη 

ηθαλφηεηεο ηνπο δηαθέξνπλ ζεκαληηθά.  Τν 35% είρε ειαθξηά λνεηηθή πζηέξεζε, ην 27% 

κέηξηα, ην 6% βαξηά, ην 27% νξηαθή θαη ην 5% είρε λνεκνζχλε κέζνπ φξνπ.  Ψζηφζν, ιφ-

γσ ησλ πξνβιεκάησλ ζπκπεξηθνξάο δπζθνιεχνληαη λα απνδψζνπλ ηα κέγηζηα
 (89)

.  Δπίζεο 

έρνπλ αλαγλσξηζηεί φηη έρνπλ πςειέο γλσζηηθέο απνδφζεηο, ζε ζρέζε κε παηδηά ίδηαο ειη-

θίαο θαη ίδηνπ δείθηε λνεκνζχλεο ρσξίο ην ζχλδξνκν, ζηα εμήο πέληε ζεκεία: 

 θαιή καθξνπξφζεζκε κλήκε, 

 θαιή πξνζιεπηηθή γιψζζα, 

 θαιή νπηηθνρσξηθή αληίιεςε, 

 θαιή νπηηθή επεμεξγαζία, 
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 ειαθξά ππεξνρή ζηελ αλάγλσζε θαη ζηε γξαθή.  Γηα ηελ ζπγθεθξηκέλε δεμηφηεηα 

πηζαλφλ λα ζπκνχληαη νπηηθά ηηο ιέμεηο παξά λα ρξεζηκνπνηνχλ ηε ζπιιαβηθή κέ-

ζνδν.  

Αληίζεηα νη δπζθνιίεο πνπ παξνπζηάδνληαη ζην γλσζηηθφ θαη καζεζηαθφ ηνκέα είλαη: 

 θησρέο δεμηφηεηεο ζηνλ νπηηθνθηλεηηθφ ζπληνληζκφ ζηε ιεπηή θαη αδξή θηλεηηθφ-

ηεηα, 

 δπζθνιία ζηελ επεμεξγαζία αθνπζηηθψλ πιεξνθνξηψλ, 

 δπζθνιία ζηε βξαρχρξνλε κλήκε, 

 δπζθνιία ζηε «ζεηξνζεηηθή» επεμεξγαζία (θαηαλφεζε ζρέζεσλ αηηίνπ-

απνηειέζκαηνο) γηα ηελ επίιπζε πξνβιεκάησλ πνπ απαηηνχλ δηαδηθαζία βήκα 

πξνο βήκα, επί παξαδείγκαηη ε ηνπνζέηεζε γεγνλφησλ θαηά ρξνληθή ζεηξά ή ζε 

ελέξγεηεο ηεο θαζεκεξηλφηεηαο φπσο ε εθηέιεζε κηα καγεηξηθήο ζπληαγήο, 

 δπζθνιία ζηα καζεκαηηθά, επί παξαδείγκαηη αλ θαηαθέξνπλ λα κάζνπλ ηελ πξάμε 

ηεο αθαίξεζεο θαη ηεο πξφζζεζεο δελ κπνξνχλ λα επηιέμνπλ πνηα πξάμε ζα ρξε-

ζηκνπνηήζνπλ γηα ηελ επίιπζε ελφο ζπγθεθξηκέλνπ πξνβιήκαηνο, 

 δπζθνιία ζην πξνθνξηθφ ιφγν (άξζξσζεο, ηφλν θσλήο, πεξηνξηζκέλν ιεμηιφγην),  

 ιεθηηθέο εκκνλέο γηα έλα πεξηνξηζκέλν αξηζκφ ζεκάησλ 
(5)

 . 

 

6.2 Βαζηθέο αξρέο εθπαίδεπζεο ησλ παηδηώλ κε PWS 

Υπάξρνπλ εθπαηδεπηηθέο ζηξαηεγηθέο πνπ ζα κπνξνχζαλ λα είλαη απνδνηηθέο ζηελ εθπαη-

δεπηηθή δηαδηθαζία ησλ παηδηψλ κε PWS.  Η απνηειεζκαηηθφηεηα ησλ εθπαηδεπηηθψλ ηε-

ρληθψλ εμαξηάηαη απφ ην βαζκφ ησλ καζεζηαθψλ δπζθνιηψλ πνπ αληηκεησπίδεη ην θάζε 

παηδί.  Μέρξη πξφηηλνο επηθξαηνχζε ε αληίιεςε φηη ηα παηδηά κε PWS κπνξνχλ λα θνηηνχλ 

ζε θαλνληθφ ζρνιείν.  Ψζηφζν, ε άπνςε απηή αληηζηξάθεθε.  Η εμεηδηθεπκέλε θαη εμαην-

κηθεπκέλε ςπρνπαηδαγσγηθή παξέκβαζε ζεσξείηαη επηβεβιεκέλε ζηα παηδηά κε PWS, ε 

νπνία κπνξεί λα πξαγκαηνπνηεζεί ζε εηδηθφ ζρνιείν.  Λφγσ ηεο πνιπζχλζεηεο δηαηαξαρήο 

πνπ ραξαθηεξίδεη ην ζχλδξνκν ε ζπλεξγαζία ζρνιείνπ θαη γνλέσλ είλαη απαξαίηεηε.  Τν 

παηδαγσγηθφ πξνζσπηθφ πξέπεη λα ιακβάλεη πιεξνθνξίεο απφ ηνπο γνλείο ηφζν ζε ζέκαηα 

ςπρηθήο πγείαο φζν θαη ζε ζέκαηα ζσκαηηθήο πγείαο πνπ αθνξνχλ ην παηδί.  Οη εθπαηδεπ-

ηηθέο ζηξαηεγηθέο πνπ πξνηείλνληαη είλαη νη αθφινπζεο: 

 δηδαζθαιία «έλα πξνο έλα» ή ζε κηθξέο νκάδεο, 

 νιηζηηθή κέζνδνο δηδαζθαιίαο έξγνπ, επί παξαδείγκαηη, φηαλ δηδάζθεηαη λα γξάθεη 

ην φλνκα ζθφπηκν είλαη λα γίλεηαη καδί κε ην επίζεην, 
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 ε δηδαζθαιία λα ζπλνδεχεηαη απφ νπηηθφ πιηθφ (θσηνγξαθίεο, βίληεν). Όπσο έρεη 

αλαθεξζεί θαηά ηε δηαδηθαζία ηεο κάζεζεο έρνπλ θαιχηεξε νπηηθή επεμεξγαζία ζε 

ζρέζε κε ηελ αθνπζηηθή, 

 επαλάιεςε θαηά ηε δηδαζθαιία, 

 ζηαζεξφ θαη δνκεκέλν εκεξήζην πξφγξακκα, 

 ρξήζε ππνινγηζηή σο βνεζεηηθφ κέζν γηα ηε γξαθή, 

 επηπιένλ ρξφλνο γηα ηελ δηεθπεξαίσζε έξγνπ, 

 νη γλσζηηθέο δξαζηεξηφηεηεο ζπζηήλεηαη λα πξαγκαηνπνηνχληαη πξσηλέο ψξεο, 

 νη δξαζηεξηφηεηεο εμαηξεηηθνχ ελδηαθέξνληνο λα γίλνληαη πξηλ ην κεζεκεξηαλφ 

γεχκα, 

 ηδηαίηεξε έκθαζε ζηε ζσκαηηθή άζθεζε εληφο ηνπ εκεξήζηνπ πξνγξάκκαηνο,  

 επηβξάβεπζε θαη ελζάξξπλζε ηφζν ζηηο γλσζηηθέο αζθήζεηο φζν θαη ζηηο αζθήζεηο 

ζσκαηηθήο εθγχκλαζεο 
(5)

. 

7.Η πνηόηεηα δσήο ησλ νηθνγελεηαθώλ θξνληηζηώλ κε άηνκν  PWS 

Οη γνλείο πνπ έξρνληαη αληηκέησπνη κε ηε γέλλεζε ελφο παηδηνχ κε πζηέξεζε πεξλάλε απφ 

πέληε ζηάδηα ζπλαηζζεκαηηθήο πξνζαξκνγήο:  

1. Τν ζηάδην ηεο έθπιεμεο (ζνθ), νθείιεηαη ζηελ απψιεηα ηνπ «ηδαληθνχ» παηδηνχ πνπ δελ 

γελλήζεθε. 

2. Τν ζηάδην ηεο άξλεζεο. Γείρλνπλ δπζπηζηία ζηηο ηαηξηθέο δηαγλψζεηο φπνπ επηβεβαηψλεηαη 

ε πζηέξεζεο ηνπ παηδηνχ ηνπο, αλαδεηψληαο θαηλνχξγηεο δηαγλψζεηο πνπ λα αλαηξνχλ ηηο 

πξνεγνχκελεο.  

3. Τν ζηάδην ηεο ζιίςεο θαη ηνπ ζπκνχ θαζψο θαη ησλ ελδνζπδπγηθψλ αληηπαξαζέζεσλ. Τα 

ζπλαηζζήκαηα ηνπ ζπκνχ θαη ηεο ζιίςεο ελαιιάζζνληαη.  Ο ζπκφο πξνέξρεηαη απφ ηελ α-

πξφζκελε γέλλεζε ηνπ παηδηνχ κε πζηέξεζε θαη ην ζπλαίζζεκα ηεο ζιίςεο βηψλεηαη σο 

απψιεηα ζην βαζκφ ηνπ πέλζνπο. Σε απηφ ην ζηάδην δηαηαξάζζεηαη ε νηθνγελεηαθή αξκνλία 

αλαδεηψληαο ην πνηνο απφ ηνπο δχν κπνξεί λα έρεη κεγαιχηεξν κεξίδην επζχλεο. 

4. Τν ζηάδην ηεο απνδνρήο θαη ηνπ ζπκβηβαζκνχ. Πιένλ γίλεηαη ε πιήξεο απνδνρή ηεο πζηέ-

ξεζεο ηνπ παηδηνχ ηνπο θαη ν ζπκβηβαζκφο κε ηε λέα πξαγκαηηθφηεηα. 

5. Τν ζηάδην ηεο αλαδηνξγάλσζεο. Αξρίδνπλ λα πξνγξακκαηίδνπλ θαη λα παίξλνπλ απνθάζεηο 

γηα ηελ αλαδήηεζε βνήζεηαο πξνθεηκέλνπ λα έρνπλ ην θαιχηεξν απνηέιεζκα γηα ην παηδί 

ηνπο. 

Τα παξαπάλσ ζηάδην δελ έρνπλ ηελ ίδηα ρξνληθή δηάξθεηα ή ηελ ίδηα ρξνληθή ζεηξά γηα 

ην θάζε δεπγάξη πνπ έξρεηαη αληηκέησπν κε ηέηνηνπ  είδνπο πξφβιεκα.  Η θιηκάθσζε ησλ 

ζηαδίσλ κέρξη ην απηφ ηεο απνδνρήο θαη ηνπ ζπκβηβαζκνχ εμαξηάηαη απφ ηελ πξνζσπηθφ-
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ηεηα ηνπ, ην ζχζηεκα αμηψλ ηνπ αιιά θαη ηελ αληίιεςε πνπ έρεη ην επξχηεξν  νηθνγελεηα-

θφ θαη θνηλσληθφ ηνπ πεξηβάιινλ γηα ην ζέκα 
(90) .  

Η πνιπεπίπεδε, καθξνρξφληα αιιά θαη πνιχπινθε θξνληίδα πνπ θαιείηαη λα παξέρεη ε 

νηθνγέλεηα ζην άηνκν κε PWS, κπνξεί λα πξνθαιέζεη απμεκέλν γνλετθφ άγρνο.  Σε κειέηε 

πνπ έγηλε ζε γνλείο παηδηψλ κε PWS, παξαηεξήζεθε πςειφηεξν γνλετθφ άγρνο ζε ζχγθξη-

ζε κε γνλείο παηδηψλ κε άιια ζχλδξνκα.  Η αχμεζε ηνπ γνλετθνχ άγρνπο παξαηεξείηαη θα-

ηά ηελ δηάξθεηα ηεο εθεβηθήο ειηθίαο ην νπνίν ζπλδέεηαη κε ηε παρπζαξθία θαη ηα 

πξνβιήκαηα πνπ επηθέξεη, ηε ζνβαξή λνεηηθή πζηέξεζε θαη ηα πξνβιήκαηα ζπκπεξηθν-

ξάο.  Τα  ρακειφηεξα επίπεδα γνλετθνχ άγρνπο παξαηεξνχληαη θαηά ηε  βξεθηθή  θαη παη-

δηθή ειηθία
 (91)

.
  
Η ςπρνινγηθή θαη ζσκαηηθή επηβάξπλζε ησλ γνλέσλ θαη ησλ θξνληηζηψλ 

θαηαγξάθεηαη ζε παξφκνηα κειέηε πνπ έγηλε ην 2020.  Σε απηή ηε κειέηε θαηαγξάθνληαη 

πςειφηεξεο νηθνγελεηαθέο ζπγθξνχζεηο θαη άγρνπο ζηηο νηθνγέλεηεο κε παηδί κε PWS ζε 

ζχγθξηζε απφ γνλείο κε άιια ζχλδξνκα.  Δπηπξφζζεηα ηα αδέιθηα παηδηψλ κε PWS είραλ 

ρακειφηεξα πνζνζηά πνηφηεηαο δσήο ζε ζχγθξηζε κε ηνπο ζπλνκήιηθνπο ηνπο 
(3)

.  Σε κε-

ιέηε πνπ έγηλε ην 2014 γηα ηελ πνηφηεηα δσήο ησλ νηθνγελεηαθψλ θξνληηζηψλ κε αλαθνξά 

ηελ ειηθία θαη ηνλ γνλφηππν, ηα ζπκπεξάζκαηα ήηαλ ηα εμήο: κηθξή δηαθνξά ζηε ζπλνιηθή 

πνηφηεηα δσήο ησλ γνλέσλ κε έθεβνπο DEL θαη ζηνπο γνλείο κε παηδηά DEL.  Φακειφηε-

ξε πνηφηεηα δσήο ησλ γνλέσλ κε έθεβνπο  mUPD απφ ηνπο γνλείο κε παηδηά mUPD ε ν-

πνία ήηαλ ίδηα κε ηνπ γνλείο κε έθεβνπο DEL.  Δπηπξφζζεηα ζηελ ελ ιφγσ έξεπλα 

αλαθέξεηαη φηη νη θχξηνη νηθνγελεηαθνί θξνληηζηέο ήηαλ κεηέξεο, αιιά θαη πσο ε πνηφηεηα 

δσήο ησλ νηθνγελεηψλ εμαξηάηαη απφ ην επίπεδν εθπαίδεπζεο, ηελ νηθνλνκηθή θαηάζηαζε, 

ηελ απαζρφιεζε θαη ηελ πγεία κε πεξαηηέξσ δηεξεχλεζε ησλ θνηλσληθψλ θαη νηθνλνκηθψλ 

ραξαθηεξηζηηθψλ
 (92)

. 

Τέινο, έξεπλα πνπ πξαγκαηνπνηήζεθε ην 2009 έδεημε πνζνζηφ 11%  νηθνγελεηψλ κε 

αζζελείο PWS, ρξεηάζηεθε λα κεηαθνκίζνπλ ζε ζπίηη θαηάιιεια δηακνξθσκέλν, πνζνζηφ 

32% κεηαθφκηζε γηα λα είλαη πην θνληά ζε εηδηθφ θέληξν θξνληίδαο, επίζεο  πνζνζηφ 32% 

κεηαθφκηζε θνληά ζε ζπγγελείο ή ζε πεξηνρή φπνπ ππάξρνπλ επαγγεικαηίεο πγείαο γηα ην 

ζπγθεθξηκέλν ζχλδξνκν.  Τν 63% απφ ηνπο ζπκκεηέρνληεο αλαγθάζηεθε λα δηαθφςεη ή λα 

κεηψζεη ηελ επαγγεικαηηθή ηνπο δξαζηεξηφηεηα έηζη ψζηε λα θξνληίζεη ηνλ αζζελή κε 

PWS 
(93)

. 

7.1 ΢πκβνπιεπηηθή γνλέσλ 

Οη γνλείο ησλ παηδηψλ κε εηδηθέο αλάγθεο βηψλνπλ έλα πιήζνο δπζάξεζησλ θαηαζηάζεσλ 

θαη πξνβιεκάησλ γηα ην ππφινηπν ηεο δσήο ηνπο.  Έξρνληαη αληηκέησπνη κε ςπρηθά, ζπ-

λαηζζεκαηηθά, θνηλσληθά θαη νηθνλνκηθά πξνβιήκαηα.  Η εμεηδηθεπκέλε θαη ζπλήζσο πν-

ιπδάπαλε θξνληίδα, ε αλεζπρία  γηα ην κέιινλ ηνπ παηδηνχ κε εηδηθέο αλάγθεο, νη 
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ειιείςεηο ή ν θαηαθεξκαηηζκφο ησλ θξαηηθψλ δνκψλ θξνληίδαο, ε αζπλέρεηα ησλ παξνρψλ 

ηνπ θξάηνπο πξφλνηαο, ε θνηλσληθή απνκφλσζε, νη ηζνξξνπίεο πνπ  ζα πξέπεη λα δεκηνπξ-

γεζνχλ ζηελ   αδειθηθή ζρέζε  θ.ά. είλαη κεξηθά απφ ηα πξνβιήκαηα πνπ κπνξεί λα δηαηα-

ξάμνπλ ηελ νηθνγελεηαθή θαη ζπδπγηθή αξκνλία 
(94)

.  Δπηπξφζζεηα, είλαη ζπρλφ θαηλφκελν 

ηα ηππηθά αδέιθηα λα ληψζνπλ φηη παξακεινχληαη απφ ηνπο γνλείο ηνπο θαη φηη θαηαλαιψ-

λνπλ ηνλ πεξηζζφηεξν ρξφλν ηνπο γηα ηελ θάιπςε ησλ αλαγθψλ ηνπ αδειθνχ κε αλαπεξία. 

Οη αληηδξάζεηο ησλ ηππηθψλ αδειθψλ πνπ παξαηεξνχληαη είλαη είηε ππεξπξνζηαηεπηηθέο, 

είηε αηζζήκαηα ληξνπήο, δήιηαο θαη ζπκνχ.  Η εμέιημε ηεο ζρέζεο ησλ αδειθψλ εμαξηάηαη 

απφ ηελ δηαρείξηζε ησλ γνλέσλ αιιά θαη απφ ην ππφινηπν ζπγγεληθφ θαη θνηλσληθφ πεξη-

βάιινλ
 (95)

.  

Η ζπκβνπιεπηηθή ππνζηήξημε απφ εηδηθνχο κπνξεί λα ζπκβάιεη ζεηηθά ζηελ νηθν-

γελεηαθή επξπζκία ηφζν ζηε ςπρηθή ελδπλάκσζε ηεο νηθνγέλεηαο φζν θαη ζηε παηδαγσγη-

θή ζηήξημε γηα ηελ εθπαίδεπζε ηνπ παηδηνχ κε εηδηθέο αλάγθεο.  Η ζπκβνπιεπηηθή κπνξεί 

λα είλαη αηνκηθή ή νκαδηθή κε άιια άηνκα πνπ έρνπλ θάηη θνηλφ κεηαμχ ηνπο, φπνπ ν θάζε 

ζπκβνπιεπφκελνο ππνζηεξίδεηαη γηα ηελ αλάπηπμε ηεο  πξνζσπηθήο ηνπ απηνγλσζίαο έηζη 

ψζηε λα μεπεξάζεη ηηο δπζθνιίεο ηνπ.  Μέιεκα ηεο ζπκβνπιεπηηθήο κπνξεί λα είλαη ε δε-

κηνπξγία ζεηηθψλ αιιειεπηδξάζεσλ θαη ζρέζεσλ κεηαμχ γνλέσλ παηδηνχ κε εηδηθέο αλά-

γθεο, γνλέσλ κε ηππηθφ παηδί, ηππηθνχ παηδηνχ  θαη παηδηνχ κε εηδηθέο αλάγθεο.  Δπηπιένλ 

ζπκβάιεη ζηελ θαηαλφεζε ηνπ ηξφπνπ αλάπηπμεο θαη ζηηο αλάγθεο πνπ πξνθχπηνπλ παξέ-

ρνληαο ηηο απαξαίηεηεο πιεξνθνξίεο γηα ηελ θάιπςε απηψλ ησλ αλαγθψλ είηε απηέο αθν-

ξνχλ ην θξάηνο πξφλνηαο είηε άιιεο νκάδεο ζηήξημεο, ιεηηνπξγψληαο ζπκπιεξσκαηηθά. 

Δπί παξαδείγκαηη,  ε πιεξνθφξεζε γηα ηελ χπαξμε εζεινληηθήο νκάδαο ή ελφο ζπιιφγνπ 

φπνπ ζα απαζρνιήζεη ην παηδί κε εηδηθέο αλάγθεο, κε  δεκηνπξγηθφ ή ςπραγσγηθφ ηξφπν 

κεξηθέο ψξεο ηελ εβδνκάδα, απηφκαηα ζα δεκηνπξγήζεη ειεχζεξν ρξφλν γηα ηνπο γνλείο. 

Τέινο, ε ζπκβνπιεπηηθή γνλέσλ απνζθνπεί ζηε εμηζνξξφπεζε ησλ ελδννηθνγελεη-

αθψλ ζπλαηζζεκαηηθψλ αλαγθψλ θαη ζηελ δεκηνπξγία νινθιεξσκέλσλ πξνζσπηθνηήησλ
 

(94)
. 

 

8.΢πκπεξάζκαηα 

Σπλνςίδνληαο, ην PWS ζεσξείηαη σο ην γελεηηθήο αηηηνινγίαο ζχλδξνκν  ηεο λνζεξήο πα-

ρπζαξθίαο ζπλνδεπφκελν απφ πνιπζπζηεκηθέο δηαηαξαρέο.  Η δηαρείξηζε θαη αληηκεηψπη-

ζε ηνπ ζε ζπλδπαζκφ κε ηηο δηαηαξαρέο ζπκπεξηθνξάο, απνηειεί κηα δηα βίνπ πεγή άγρνπο 

ηφζν ζηνπο θξνληηζηέο φζν θαη ζηνπο αζζελείο.                                                                                                                      

Λφγσ ησλ πνιπζπζηεκηθψλ δηαηαξαρψλ νη ζεξαπεπηηθέο πξνζεγγίζεηο ηνπ ζπλδξφκνπ εί-
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λαη ζπλήζσο πνηθίιεο θαη καθξνρξφληεο κε απαξαίηεηε πξνυπφζεζε  ηελ ελαξκνληζκέλε 

δηεπηζηεκνληθή πξνζέγγηζε γηα ηε βειηίσζε ησλ ζσκαηηθψλ θαη πλεπκαηηθψλ ηθαλνηήησλ 

ησλ αζζελψλ.  Οη πην θχξηεο ζεξαπεπηηθέο πξνζεγγίζεηο αθνξνχλ ηελ ππνθαηάζηαζε ηεο 

απμεηηθήο νξκφλεο θαη ηεο νξκφλεο θχινπ.  

Δπηπξφζζεηα ε δηαηαξαγκέλε ςπρηθή πγεία ζε ζπλδπαζκφ κε ηε λνεηηθή πζηέξεζε 

ππνρξεψλνπλ ηα άηνκα κε  PWS ζηε δηα βίνπ έιιεηςε απηνλνκίαο θαη κεησκέλεο θνηλσλη-

θήο ελζσκάησζεο.  

Αλ θαη έρνπλ γίλεη ζεκαληηθά βήκαηα θαη ζηε ρψξα καο, γηα ηελ βειηίσζε ησλ 

ζπλζεθψλ θαη παξνρψλ γηα ηα  άηνκα κε PWS πάξα απηά ζχκθσλα κε ηα ζηνηρεία πνπ πα-

ξαζέηεη ν Παλειιήληνο ζχιινγνο γνλέσλ, θεδεκφλσλ ζπγγελψλ θαη θίισλ γηα εηδηθά άην-

κα κε Πξάληεξ Γνπίιιη (Prader Willi) «Καλέλα πάζρνλ κέινο καο δελ δηαβηεί, εξγάδεηαη ή 

ιεηηνπξγεί απηφλνκα.  Αλεμαξηήησο ειηθίαο, ζπλδπαζκνχ ή θιηκάθσζεο ζπκπησκαηνιν-

γίαο, φια ηα κέιε αο ηεινχλ ππφ ζπλερή επηηήξεζε ηεο νηθνγέλεηαο, εθηφο 2 εζψθιεηζησλ 

ζε εγρψξηα νηθνηξνθεία ηεο Δηδηθήο Αγσγήο θαη 1 πνπ δηαβηεί ζε εμεηδηθεπκέλν Κέληξν 

Υπνζηεξηδφκελεο Γηαβίσζεο ηνπ εμσηεξηθνχ.».  Τέινο ρξφλην αίηεκα ηνπ ζπιιφγνπ είλαη 

ε δεκηνπξγία εμεηδηθεπκέλεο ηαηξηθήο κνλάδαο γηα ην ζχλδξνκν θαζψο ηα πάζρνληα κέιε 

παξαθνινπζνχληαη ζπζηεκαηηθά ζε ηαθηά ρξνληθά δηαζηήκαηα απφ 7 θαη’ ειάρηζην έσο 14 

δηαθνξεηηθέο ηαηξηθέο εηδηθφηεηεο, θαζψο θαη εμεηδηθεπκέλν Κέληξν δηαβίσζεο γηα ηα ελή-

ιηθα άηνκα φηαλ πιένλ είλαη αδχλαηε ε θξνληίδα απφ ην νηθνγελεηαθφ πεξηβάιινλ 
(96)

. 
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Παξάξηεκα 1 
Δξσηεκαηνιφγην Υπεξθαγίαο 

1) Πφζν αλαζηαηψλεηαη γεληθά ην παηδί ζαο φηαλ ηνπ αξλνχληαη έλα επηζπκεηφ θαγεηφ; 

 Καζφινπ  αλαζηαησκέλνο 

 Λίγν αλαζηαησκέλνο 

 Κάπσο αλαζηαησκέλνο 

 Πνιχ αλαζηαησκέλνο 

 Δμαηξεηηθά αλαζηαησκέλνο 

2) Πφζν ζπρλά ην παηδί ζαο πξνζπαζεί λα δηαπξαγκαηεπηεί ή λα ρεηξαγσγήζεη γηα λα πάξεη 

πεξηζζφηεξν θαγεηφ ζηα γεχκαηα; 

 Μεξηθέο θνξέο ην ρξφλν 

 Μεξηθέο θνξέο ην κήλα 

 Μεξηθέο θνξέο ηελ εβδνκάδα 

 Αξθεηέο θνξέο ηελ εβδνκάδα 

 Αξθεηέο θνξέο ηελ εκέξα 

3) Απφ ηε ζηηγκή πνπ ην παηδί ζαο έρεη ζην κπαιφ ηνπ ην θαγεηφ, πφζν εχθνιν είλαη γηα 

εζάο ή ηνπο άιινπο λα επαλαθαηεπζχλεηε ην παηδί ζαο καθξηά απφ ην θαγεηφ ζε άιια 

πξάγκαηα; 

 Δμαηξεηηθά εχθνιν, ρξεηάδεηαη ειάρηζηε πξνζπάζεηα γηα λα γίλεη απηφ 

 Πνιχ εχθνιν, ρξεηάδεηαη κφλν ιίγε πξνζπάζεηα γηα λα γίλεη απηφ 

 Κάπσο δχζθνιν, ρξεηάδεηαη ιίγε πξνζπάζεηα γηα λα γίλεη απηφ 

 Πνιχ δχζθνιν, ρξεηάδεηαη πνιιή δνπιεηά γηα λα γίλεη απηφ 

 Δμαηξεηηθά δχζθνιν, ρξεηάδεηαη ζπλερήο θαη ζθιεξή δνπιεηά γηα λα γίλεη απηφ 

4) Πφζν ζπρλά ην παηδί ζαο αλαδεηά ηξνθή ζηα ζθνππίδηα; 

 Πνηέ 

 Μεξηθέο θνξέο ην ρξφλν 

 1-2 θνξέο ην κήλα 

 1–3 θνξέο ηελ εβδνκάδα 

 4 έσο 7 θνξέο ηελ εβδνκάδα 

 

5) Πφζν ζπρλά ζεθψλεηαη ην παηδί ζαο ηε λχρηα γηα λα αλαδεηήζεη θαγεηφ; 

 Πνηέ 

 Λίγεο λχρηεο ην ρξφλν 

 1–2 δηαλπθηεξεχζεηο ην κήλα 

 1–3 λχρηεο ηελ εβδνκάδα 

 4 έσο 7 λχρηεο ηελ εβδνκάδα 

6) Πφζν επίκνλν είλαη ην παηδί ζαο ζην λα δεηάεη ή λα ςάρλεη θαγεηφ αθνχ ηνπ πνπλ «φρη» 

ή «φρη άιιν»; 

 Αθήλεη ηελ ηδέα γηα θαγεηφ πνιχ γξήγνξα θαη εχθνια 

 Κάπσο επίκνλν κε ηελ ηδέα γηα θαγεηφ 
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 Πνιχ επίκνλν κε ηελ ηδέα γηα θαγεηφ 

 Δμαηξεηηθά επίκνλν κε ηελ ηδέα γηα θαγεηφ 

7) Δθηφο ησλ θαλνληθψλ σξψλ γεπκάησλ, πφζν ρξφλν αθηεξψλεη ην παηδί ζαο κηιψληαο γηα 

ην θαγεηφ ή ζπκκεηέρεη ζε ζπκπεξηθνξέο πνπ ζρεηίδνληαη κε ην θαγεηφ; 

 Ληγφηεξν απφ 15 ιεπηά ηελ εκέξα 

 15 έσο 30 ιεπηά ηελ εκέξα 

 30 ιεπηά έσο κία ψξα 

 1 έσο 3 ψξεο ηελ εκέξα 

 Πεξηζζφηεξεο απφ 3 ψξεο ηελ εκέξα 

8) Πφζν ζπρλά ην παηδί ζαο πξνζπαζεί λα θιέςεη θαγεηφ (πνπ γλσξίδεηε;) 

 Μεξηθέο θνξέο ην ρξφλν 

 Μεξηθέο θνξέο ην κήλα 

 Μεξηθέο θνξέο ηελ εβδνκάδα 

 Αξθεηέο θνξέο ηελ εβδνκάδα 

 Αξθεηέο θνξέο ηελ εκέξα 

 

9) Όηαλ νη άιινη πξνζπαζνχλ λα εκπνδίζνπλ ην παηδί ζαο λα κηιήζεη γηα θαγεηφ ή λα ε-

κπιέθεηαη ζε ζπκπεξηθνξέο πνπ ζρεηίδνληαη κε ην θαγεηφ, γεληθά νδεγεί ζε: 

 Κακία αγσλία ή αλαζηάησζε 

 Ήπηα ζηελνρψξηα ή αλαζηάησζε 

 Μέηξηα αγσλία ή αλαζηάησζε 

 Σνβαξή αγσλία ή αλαζηάησζε 

 Αθξαία αγσλία, νη ζπκπεξηθνξέο ζπλήζσο δελ κπνξνχλ λα ζηακαηήζνπλ 

10) Πφζν έμππλν ή γξήγνξν είλαη ην παηδί ζαο ζηελ απφθηεζε ηξνθήο; 

 Όρη ηδηαίηεξα έμππλν ή γξήγνξν 

 Λίγν έμππλν ή γξήγνξν 

 Κάπσο έμππλν ή γξήγνξν 

 Πνιχ έμππλν ή γξήγνξν 

 Δμαηξεηηθά έμππλν ή γξήγνξν 

11) Σε πνην βαζκφ νη ζθέςεηο, ε νκηιία ή ε ζπκπεξηθνξά πνπ ζρεηίδνληαη  κε ην θαγεηφ 

επεξεάδνπλ ηηο θαλνληθέο θαζεκεξηλέο ξνπηίλεο, ηε θξνληίδα ηνπ εαπηνχ, ην ζρνιείν ή ηελ 

εξγαζία ηνπ παηδηνχ ζαο; 

 Κακία παξέκβαζε 

  Ήπηα παξεκβνιή. Πεξηζηαζηαθέο παξεκβνιέο πνπ ζρεηίδνληαη κε ηα ηξφθηκα ζηελ νινθιήξσ-

ζε εξγαζηψλ ζρνιείνπ, εξγαζίαο ή πγηεηλήο 

 Μέηξηα παξεκβνιή. Σπρλέο παξεκβνιέο πνπ ζρεηίδνληαη κε ηα ηξφθηκα ζηελ νινθιήξσζε εξ-

γαζηψλ ζρνιείνπ, εξγαζίαο ή πγηεηλήο 

 Σνβαξέο παξεκβνιέο. Σρεδφλ θαζεκεξηλή παξέκβαζε πνπ ζρεηίδεηαη κε ηα ηξφθηκα ζηελ νιν-

θιήξσζε εξγαζηψλ ζρνιείνπ, εξγαζίαο ή πγηεηλήο 

 Αθξαία παξέκβαζε. Σπρλά αλίθαλε λα ζπκκεηάζρεη ζε εξγαζίεο πγηεηλήο ή λα πάεη ζην ζρν-

ιείν ή ζηε δνπιεηά ιφγσ δπζθνιηψλ πνπ ζρεηίδνληαη κε ηα ηξφθηκα 
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Πξφζζεηα ζηνηρεία: 

12) Πφζν ρξνλψλ ήηαλ ην παηδί ζαο φηαλ έδεημε γηα πξψηε θνξά απμεκέλν ελδηαθέξνλ γηα 

ην θαγεηφ; 

13) Πφζν κεηαβιεηή είλαη ε ελαζρφιεζε ή ην ελδηαθέξνλ ηνπ παηδηνχ ζαο γηα ην θαγεηφ; 

 Σρεδφλ πνηέ, πνηθίιιεη 

 Σπλήζσο παξακέλεη πεξίπνπ ην ίδην 

 Πεγαίλεη πάλσ-θάησ πεξηζηαζηαθά 

 Πεγαίλεη πάλσ-θάησ αξθεηά 

 Πεγαίλεη πάλσ-θάησ φιε ηελ ψξα 
(54)
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