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:: ΢ύνδρομο Prader - Willi 

Αξηζκόο Orphanet: 739 

ΠΕΡIΛΗΨΗ  

Τν ζύλδξνκν Prader - Willi είλαη κηα ζπάληα γελεηηθή δηαηαξαρή πνπ ραξαθηεξίδεηαη από 

αλσκαιίεο  ππνζαιάκνπ-ππόθπζεο, κε ζνβαξή ππνηνλία θαηά ηε λενγληθή πεξίνδν θαη ηα δύν 

πξώηα ρξόληα ηεο δσήο, ηελ έλαξμε ηεο ππεξθαγίαο κε θίλδπλν ηε λνζνγόλν παρπζαξθία θαηά 

ηελ παηδηθή ειηθία θαη ηελ ελήιηθε δσή, καζεζηαθέο δπζθνιίεο θαη πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο ή 

ζνβαξά ςπρηαηξηθά πξνβιήκαηα. Η λόζνο αθνξά 1/25.000 γελλήζεηο. Η ζνβαξή ππνηνλία θαηά 

ηε γέλλεζε, πνπ νδεγεί ζε πξνβιήκαηα ζειαζκνύ θαη θαηάπνζεο θαη θαζπζηέξεζε ηεο 

ςπρνθηλεηηθήο αλάπηπμεο, βειηηώλεηαη ελ κέξεη κε ηελ ειηθία. Σπρλά παξαηεξνύληαη 

ραξαθηεξηζηηθά γλσξίζκαηα ηνπ πξνζώπνπ (ζηελό κέησπν, ακπγδαισηά κάηηα, ιεπηό άλσ 

ρείινο θαη ζηξακκέλεο πξνο ηα θάησ γσλίεο ηνπ ζηόκαηνο) , θαζώο θαη πνιύ κηθξά ρέξηα θαη 

πόδηα. Μεηά από απηή ηελ αξρηθή θάζε, εκθαλίδνληαη ηα πην εληππσζηαθά ζπκπηώκαηα: 

ππεξθαγία θαη απνπζία θνξεζκνύ, πνπ ζπρλά νδεγεί ζε ζνβαξή παρπζαξθία ζηα πάζρνληα 

παηδηά από ηελ ειηθία ησλ δύν εηώλ. Η θαηάζηαζε κπνξεί λα επηδεηλσζεί γξήγνξα, αλ δελ 

ππάξμνπλ επαξθείο εμσηεξηθνί ρεηξηζκνί, ελώ  ε παρπζαξθία είλαη έλαο ζεκαληηθόο παξάγνληαο 

πνπ επεξεάδεη ηε λνζεξόηεηα θαη ηε ζλεζηκόηεηα ζε απηνύο ηνπο αζζελείο. Άιιεο ζπλνδέο 

ελδνθξηληθέο αλσκαιίεο ζπκβάιινπλ ζηελ θιηληθή εηθόλα ηνπ θνληνύ αλαζηήκαηνο, όπσο ε 

αλεπάξθεηα ηεο απμεηηθήο νξκόλεο (GH ) θαη ζηελ αηειή εθεβηθή αλάπηπμε. Ο βαζκόο ηεο 

γλσζηηθήο δπζιεηηνπξγίαο πνηθίιιεη ζεκαληηθά από παηδί ζε παηδί. Σρεηίδεηαη κε καζεζηαθέο 

δπζθνιίεο θαη δηαηαξαρέο ηεο νκηιίαο θαη ηεο γιώζζαο πνπ επηδεηλώλνληαη πεξαηηέξσ από 

ςπρνινγηθά θαη ζπκπεξηθνξηθά πξνβιήκαηα. Η δηαηαξαρή είλαη θιηληθά θαη γελεηηθά εηεξνγελήο. 

Πξνθαιείηαη από αλσκαιίεο πνπ αθνξνύλ ηελ θξίζηκε πεξηνρή ηνπ ρξσκνζώκαηνο 15 ( 15q11 - 

q13 ). Οη νδεγίεο ησλ εκπεηξνγλσκόλσλ είλαη όηη ε δηάγλσζε πξέπεη λα βαζίδεηαη ζε θιηληθά 

θξηηήξηα (θξηηήξηα Holm ηνπ 1993 , αλαζεσξήζεθαλ ην 2001), θαη ζηελ επηβεβαίσζε κε γελεηηθή 

αλάιπζε. Οη πιεξνθνξίεο πνπ πξέπεη λα παξέρνληαη θαηά ηελ δηάξθεηα ηεο γελεηηθήο 

ζπκβνπιεπηηθήο είλαη όηη νη πεξηζζόηεξεο πεξηπηώζεηο είλαη ζπνξαδηθέο θαη είλαη ζπάλην λα 

επαλεκθαληζηεί ζηελ νηθνγέλεηα. Η δηαρείξηζε πξέπεη λα είλαη ζπλνιηθή θαη πνιπδηάζηαηε. Η 

έγθαηξε δηάγλσζε, ε πξώηκε δηεπηζηεκνληθή θξνληίδα θαη ε ζεξαπεία κε GH, έρνπλ βειηηώζεη 

ζεκαληηθά ηελ πνηόηεηα δσήο ησλ παζρόλησλ παηδηώλ. Γελ ππάξρνπλ καθξνπξόζεζκα 

δεδνκέλα ζρεηηθά κε ηελ επίδξαζε ηεο ζεξαπείαο κε GH ζε ελήιηθεο, ηδίσο όζνλ αθνξά ηελ 

επίδξαζή ηεο ζηα πξνβιήκαηα ζπκπεξηθνξάο θαη ην βαζκό απηνλνκίαο πνπ θαηαθηνύλ. Σηνπο 

ελήιηθεο, νη επηπινθέο πνπ ζπλδένληαη κε ηελ παρπζαξθία θαη ην ζέκα ηεο απηνλνκίαο 

εμαθνινπζνύλ λα απνηεινύλ ζεκαληηθά πξνβιήκαηα. 
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Μεηάθξαζε – Δπηκέιεηα: 

o Κνζκά Κσλζηαληίλα, MD. Κιηληθή Γελεηίζηξηα 

o Διέλε Μηρειαθάθε, PhD. Δζληθή Σπληνλίζηξηα ηνπ Διιεληθνύ Orphanet  

 

Τειεπηαία ελεκέξσζε: Ινύληνο 2007 

Μεηάθξαζε: Ινύιηνο 2014 

 

 

 

Τν έγγξαθν απηό απνζθνπεί ζηελ παξνρή πιεξνθνξηώλ. Σε θακκία πεξίπησζε δελ 

κπνξεί λα ππνθαηαζηήζεη ηελ Ιαηξηθή θξνληίδα πνπ παξέρεηαη από εηδηθνύο επηζηήκνλεο 

θαη δελ ζα πξέπεη λα ρξεζηκνπνηείηαη ζαλ βάζε γηα ηε δηάγλσζε ή ζεξαπεία. 

 

 

 


