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PRADER WILLi SENDROMU

Prader-Willi sendromu (PWS), insanlarda yasami tehdit eden
obezitenin en yaygin bilinen genetik nedeni olarak kabul edilen,
nadir ve karmasik ¢ok sistemli bir genetik bozukluktur(1). Prader
Willi sendromu 5. kromozomun 15q11-q13 bolgesinde paternal
genlerin genomik imprinting sonucunda olusan genlerin ifade
edilmemesiyle meydana gelir. Bu gen ifadesi eksikligi genellikle
ya paternal bir delesyon (silinme) ya da her iki 15. kromozomun

da anneden miras alindig1 maternal disomi 15 ile olusur (2).

Prader-Willi sendromunda bityiime bozukluklar: ve metabo-
lik problemler, esas olarak Growth Hormon (GH) eksikligi ve hi-
potalamus-hipofiz aks: disfonksiyonuna baglidir. Dogum 6ncesi
baslayan diisiik dogum agirligy, kisa boy ve artmis yag kitlesi, GH
eksikligi ile iliskilidir. Hipotoni, hem prenatal hem postnatal do-
nemde goriiliir; zamanla hafiflese de eriskinlikte siirer (3).
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megali varliginda Wilms tiimorii gelisme riski belirgin sekilde
yiksektir (%43-70). Tanida ultrasonografi kiigtik lezyonlar: at-
layabileceginden, BT ve MR goriintiileme 6zellikle kiigiik timor-
lerin varligini degerlendirmede 6nem tasir. BWSnin gogu olgusu
(%80) sporadik, %207si aileseldir. Tiimor riski yiiksek ¢ocuklarda
6-8 yasina kadar {i¢ aylik araliklarla abdominal ultrasonografi
onerilmektedir. Stipheli lezyonlarda BT veya MR ile detayli in-
celeme yapilir. Baz1 olgularda, ozellikle kiigiik, polar ve yiizeyel
tiimorlerde, parsiyel nefrektomi ile parankim koruyucu cerrahi
uygulanabilir. Bu yaklasimin etkinligi radyolojik kriterler ve has-
tanin izlem uyumu ile yakindan iliskilidir (27).
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