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Klinische presentatie
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Chromosomale regio (PWS) is cruciaal voor ontwikkeling en
functie van hypothalamus
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Figure 4: Impaired development and function of the hypothalamus explains most of the typical features of Prader-Willi syndrome

Tauber et al. Lancet Diab & Endocrinol 2021




Gewichtsproblemen — obesitas
Type 2 diabetes

Leversteatose

Dyslipidemie
Schildklieraandoeningen
Hypogonadisme
Groeihormoontekort

Hart- en vaatziekten

Hoge bloeddruk
Kortademigheid
Oedemen onderste ledematen

Ademhalingswegen

Slaapapnoe/hypopnoe
Snurken

Overmatig slapen overdag
Infecties (longontsteking)
Asthma

Gezondheidsproblemen bij de volwassen persoon met PWS

Endocrinologisch

Maagdarm ziekten
Constipatie
Dysfagie / Reflux / Vertraagde maaglediging
Liesbreuk

Musculoskeletaal
Breuken — Scoliose / Kyfose

Gewrichtsproblemen / Hypermobiliteit / Heupdysplasie
Peesscheuren

Blauwe plekken

Osteoporose

Huidproblemen
Infecties door skin picking
Erysipelas

Psychologisch

Gedragsproblemen / Emotionele labiliteit / Psychose
Seksualiteit

Problemen met zelfzorg/hygiéne



Gezondheidsproblemen bij de volwassen persoon met PWS

Oogproblemen Mortaliteit

Strabisme hoog: 3 % per jaar

Hypermetropie

Myopie Voornaamste oorzaak van overlijden:

- luchtwegproblemen / verstikking (>50%, op alle leeftijden)

Mond- en slikproblemen - ongevallen

Dik speeksel - maag/darm perforatie (adolescent/jongvolw)

Tandproblemen - hartfalen / hartproblemen (volwassenen)

Orthodontale problemen

Urogenitale problemen
Cryptorchidie
Enuresis
Sfinctercontrole



Obesitas / Dysregulatie van hongergevoel

- Obesitas door hyperfagie: 40% bij kinderen, tot 98% bij volwassenen
- R/ constante voedselbeperking — structuur/ritme

controle door omgeving/zorgverleners/familie

nood aan supervisie

gedragstherapie
fysieke activiteit promoten en inschakelen in dagelijkse activiteit

- impact op kwaliteit van leven, sociale functie, school, werk



Gevolgen van obesitas

- Lichaamssamenstelling: hogere vetmassa & lagere spiermassa (in vgl met andere
personen met zelfde BMI) — meer vetmassa thv ledematen

— draagt bij tot laag basaal metabolisme

— spierzwakte & inspanningsintolerantie leiden tot verdere fysieke inactiviteit
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Type 2 diabetes

Arteriéle hypertensie

Dyslipidemie: verhoogde cholesterol & triglyceriden

Slaapapnoe (OSAS) (hoge prevalentie, 22%): centrale/obstructieve apnoes
Leververvetting (leversteatose)



Obesitas / Diabetes: behandeling met GLP1-analogen
(casuistiek)
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Obesitas / Diabetes: behandeling met GLP1-analogen
(casuistiek)
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FIGURE 1: Weight-loss trend

Endocrine Journal 2012, 59 (10), 889-894 Ahmed et al. Cureus, 2023



Obesitas / Diabetes: behandeling met GLP1-analogen
(systematic review)
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FIGURE 2 Mean change in (A) body mass index (BMI) and (B) glycated haemoglobin (HbA1c) with GLP1-RA. The black dots (e) represent
cases where liraglutide was used, while the crosses (x) represent cases where exenatide was used

Clinical Endocrinology. 2022;96:144-154.



Obesitas / Diabetes: bariatrische chirurgie

Restriction+Malabsorption
Restriction

Laparoscopic Vertical banded Sleeve Roux —enY Duodenal

adjustable gastroplasty gastrectomy gastric bypass switch
banding



Table 1

Obesitas / Diabetes: bariatrische chirurgie
(casuistiek adolescenten)

Summary of Bariatric Surgery for adolescent with Prader—Willi syndrome.

Name Year Age BMI before surgery Surgery procedure TWL Follow-up
Soomro F H' 2022 19 56.76 kg/m? SG 371 % 12 months
Martinelli V* 2018 16 80.90 kg/m? SG 292 % 6 months
Michalik M” 2015 18 64.40 kg/m? BPD 250% 18 months
Yu H* 2012 17 46.70 kg/m? LSG 458 % 15 months
Tripodi M° 2020 15 46.22 kg/m? OAGB 148 % 6 months

Asian Journal of Surgery 47 (2024) 1610-1611



Table 2

BMI and %EWL of individuals with PWS

Procedure

Total patients

Mean age

Baseline BMI

LSG

BPD/BPD-DS

OAGB/RYGB

Total average

26

28

10

12.8

214

18.4

17.4

310 x 12
P value
ABMI
n=26
552 %10
P value
ABMI

n =28
477 + 4
P value
ABMI
n=10
523+ 10
P value
ABMI

n =64

Obesitas / Diabetes: bariatrische chirurgie (systematic review)

Gunnar Wolfe et al. / Surgery for Obesity and Related Diseases 19 (2023) 907-915



Obesitas / Diabetes: bariatrische chirurgie (systematic review)

Mean BMI: LSG vs BPD vs OAGB/RYGB
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Fig. 2. Statistical analysis of the body mass index (BMI). There is no statistical significance between the baseline BMI or BMI at any follow-up period between
any of the 3 groups.

Gunnar Wolfe et al. / Surgery for Obesity and Related Diseases 19 (2023) 907-915



Hypogonadisme

PWS jongens: 92-100%: bilaterale/unilaterale cryptorchidie

PWS meisjes: tekens van hypoplasie van labia minora
Vooral perifeer hypogonadisme / minder vaak centraal hypogonadisme
Doorgaans late puberteit, maar onvolledig

Mannen: teelbalbiopsie: verminderd aantal of afwezige spermatogonia

Vrouwen: variabel, afhankelijk van het genetische type: gaande van afwezige
follikelvorming tot zelfs volledig normale eierstokken



Hypogonadisme: behandeling

- Geen algemene consensus / Individuele approach / geen vaste schema’s

- Jongens: soms puberteitsinductie met testosteron IM met als doel secundaire
geslachtskenmerken, effect op lengte en lichaamssamenstelling, maar opgelet:
agressiviteit

- Vrouwen: geen systematische schema’s of trials beschikbaar; soms toch
combinatie oestrogenen/progestagenen

- Nog veel vragen over voordelen/nadelen van substitutie: lichaamssamenstelling ?
Fysieke conditie ? Piek bot massa ? Cardiovasculair voordeel ? QOL ?



Opgelet.....voor acute problemen....

- Snel eten, slechte tonus = verslikken

- Slappe spiertonus, instabiele gang, slechte tonus/coordinatie = vallen,
kwetsuren, fracturen



Opgelet.....voor schijnbaar kleine problemen/klachten en
gedragsveranderingen....

Hoge pijngrens (door gestoorde perifere somatosensorische functie): bvb
fracturen, zwellingen, gewrichtsproblemen worden miskend, skin picking,
automutilatie

Gestoorde thermoregulatie (door dysfunctie van autonoom zenuwstelsel) 2>
minder/geen koorts bij infecties (bvb pneumonie)

Overeten/binge eating, enorme uitzetting van maag, maagperforatie = er aan
denken bij vage maaglast of buikpijn of opzetten van de buik

Zelden braken, dus als minder eetlust, dan denken aan (stiekem) eten van afval,
dierenvoedsel, vreemde voorwerpen,...

<> als braken: kan uiting zijn van een ernstig probleem

Onvoorspelbare reacties op medicatie of verdoving/anesthesie, bvb leidend tot
slaapgedrag overdag

Bij verandering in gedrag: denken aan onderliggend medisch probleem
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LEUVEN & Besluit

PWS = genetische aandoening met hypothalame dysfunctie
Hyperfagie en obesitas op voorgrond
Hoge morbiditeit en mortaliteit

Multidisciplinaire aanpak is essentieel
Goede afspraken, met hetzelfde doel, met structuur

Gedragsveranderingen kunnen aanwijzing zijn van een onderliggend (ernstig)
medisch probleem

Door autonome dysfunctie kunnen ernstige medische problemen miskend worden



