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普拉德-威利综合征青少年患者的医疗护理

医生所面临的的医学问题概述

普拉德-威利综合征 (PWS) 是一种复杂的遗传疾病，伴有神经发育症状，并可能伴有多

种医学和精神并发症。此疾病通常在婴儿时期发现，在临床检查结果可疑时，基因检测
可确诊。精准的基因检测能确定基因型，并确定复发风险和精神疾病预后。诊断时间越
早，父母和治疗团队就越了解情况，越能够实施对患者发育有益的干预措施。

与任何慢性疾病一样，医学专科诊所对患有PWS的青少年较为有利，可以在患者/家庭和

医学专家之间建立起一种持续的关系和沟通。需要通过监督和环境控制来管理与PWS相

关的表型行为，这与青春期追求独立的典型特征相冲突。有些国家较为幸运，设有PWS

诊所，每年都有专家对患有PWS的青少年进行诊治。患者应每4-6个月拜访一次初级保

健医生。IPWSO认识到，由于距离、交通、财政资源或可及性等因素，获得医疗服务和

专家诊治的机会可能天差地别。本文总结了PWS青少年患者的主要健康需求。读者可参

考本系列中针对PWS婴儿患者(3岁以下)、PWS儿童患者(3-12岁)、PWS青少年患者(13

岁及以上)和PWS成人患者的其他概述和评估指南。

患有PWS青少年最常见/重要的医学检查结果：

 大多数患有PWS的青少年会表现出该综合征的所有特征，包括食欲亢进（伴随着强烈且

不可控制的、由生理反应驱使的觅食欲望）、过度和重复行为、压力下发脾气和破坏性
行为、认知僵化和转换困难。可能出现皮肤搔抓和其他强迫性行为。对于一些青少年患
者来说，由于他们追求自主，饮食控制可能更加困难。

 生长激素可以改善身体组成、力量和耐力，但肌张力减退和肌肉质量下降在一定程度上
持续存在，并与身体活动减少和热量需求降低有关。即使体重相对于身高来说是正常的，
但脂肪肌肉质量比依然很高。

 体重调节通过控制食物摄入量来管理，并通过定期称重（至少每周）来监测。为了消耗
卡路里，需要每天锻炼。

 极少数PWS患者能够控制自己的饮食行为。热量监测和限制对于预防肥胖及其相关后果



至关重要。获取食物的机会必须加以管控，包括持续看管或将食品柜、冰箱和/或冰柜上

锁。还包括控制金钱购买或用贵重物品换取食物的机会。无论任何年龄，心理上的食物安
全感（知道每天吃饭和吃零食的时间安排、将提供的食物和分量，以及确信在除此之外的
其他时间获得食物的机会将受到管控）将减少围绕食物的焦虑和行为。

 制定每日计划，确定全天的饮食、零食、活动和锻炼的日常安排，有助于减少预期焦虑
（其症状为反复性提问）并改善思维转换情况。

 学习问题和智力发育不全较为常见，大多数青少年在运动协调、空间身体意识、言语清

晰度、工作记忆、计算和解决复杂问题方面持续存在困难。Vineland适应行为量表

(Adaptive Behavior Scales)测得的适应功能指标鲜与智商相称。在社交沟通(通过推理、

手势和面部表情理解言外之意)、与同龄人的社交技巧和判断力方面的缺陷可能会持续到

成年。

 激素不足，如生长激素缺乏症、甲状腺功能减退症(青春期为25%)和肾上腺功能不全(罕

见)，如此前已发现，需要持续治疗。肾上腺功能早现常见，而性早熟罕见，不应混淆。

性腺功能减退导致青春期延迟，这可能导致心理适应不良。男性和女性都可以从缓慢性腺
类固醇替代中获益，以便在青春期启动第二性征，同时需要监测情绪和行为的恶化。一些
有严重行为障碍的青少年不适合接受性激素替代治疗。生长激素和性腺类固醇都能改善骨
密度。

 整个消化道都存在胃肠动力问题，包括慢性便秘、反流、反刍、窒息以及胃膨胀、坏死和
破裂的致命性连锁反应风险。

 由于唾液分泌减少，龋齿很常见。胃液反流会侵蚀牙釉质，而磨牙症会磨伤牙
齿表面。

 呼吸异常可包括浅呼吸（由于超重/肥胖时肋间肌肉张力减退和胸部脂肪垫的剪切重

量导致深呼吸困难）和对高碳酸血症（血气测定二氧化碳含量升高）的敏感性降低。
 心脏问题与自主神经功能障碍有关，包括运动时心率变异性降低、脉搏和血压升

高减少。

 脊柱畸形，包括脊柱侧凸、驼背或脊柱后凸，约占40%。每年都应进行脊柱的临床检查，

即使是极小的不对称也要进行X光检查。

 可能出现相对年龄而言较低的骨密度（Z分数）。对任何持续的跛行或模糊的肢体疼

痛症状都应该进行X光片评估。可能出现骨折或应力性骨折。PWS的特征包括痛阈升

高，识别不适来源解剖位置的能力下降。

 睡眠问题很常见，包括睡眠/觉醒障碍，如晚上难以保持睡眠和白天过度嗜睡，以及

睡眠期间出现呼吸问题。睡眠研究可能显示存在睡眠呼吸暂停(中枢性和/或阻塞性)。



可能需要持续气道正压通气(CPAP)，尤其是对于因超重/肥胖而加重的阻塞性睡眠呼

吸暂停。中枢性睡眠呼吸暂停可能需要双水平气道正压通气(BiPAP)。诊断嗜睡症需要

进行多重睡眠潜伏期试验（MSLT）；也可能发生猝倒（醒着时肌肉张力的间歇性突然

丧失）。

 严重肥胖会干扰发育进程，并可产生并发症，如2型糖尿病、脂肪肝、高血压、淋巴水

肿、呼吸和心功能不全、睡眠呼吸暂停、高胆固醇血症、代谢综合征、皮肤变化和溃
疡以及关节异常。

 遗尿症在任何年龄的PWS患者中都很常见；这可能与膀胱张力过低、无法感知膀胱充

盈、肥胖或睡眠呼吸暂停有关。
 皮肤搔抓很常见但不普遍。大多数情况下，搔抓以发作的形式出现，童年时期形成的

位置和周期性模式会持续一生。患者因无所事事或紧张而搔抓皮肤。严重时，搔抓可
能导致疤痕、毁容和潜在的严重感染。手术切口可能会成为搔抓的部位，皮肤搔抓会
干扰其愈合，可能导致严重的手术部位感染。

 直肠搔抓常常因便秘而起，但如果压力较大会加剧这种情况。严重时，可导致慢性贫血和
被误诊为结肠炎或炎症性肠病。也有报告称存在阴道搔抓，并被误诊为月经。

 社交技能缺陷是由于语言处理迟缓、语言表达能力差或自我中心。
 情绪和行为问题会干扰校园生活、社会适应和家庭生活。
 焦虑无处不在，可能会导致抑郁，尤其是在向青春期过渡的过程中，在这一阶段，独立

的愿望与其所受的环境控制以及在大多数日常生活技能方面均需要帮助形成了落差。
 皮肤搔抓、发脾气和其他行为异常发作增多往往是压力增大的结果，应该加以识别和

管理。
 可以将增加应对策略的技巧教给青少年患者和照顾者，一起练习，并在适当

的时候运用。
 对于适当得体的行为，应该通过口头表扬来强化，如果需要的话，可以使用

非食物性激励和奖励。

 精神病和/或双相性精神障碍可能意外出现，也可能因压力而出现。发病最常始于青春期，

并随年龄增长而增加，具有母源单亲二倍体基因型的患者尤其如此。出现异常的精神状况，
如妄想（通常是偏执狂）、幻觉或开始出现混乱并伴有情绪不稳定，可能表明有精神病，
需要进行精神评估和治疗。不能进食或丧失及时梳洗及穿衣能力与精神疾病有关。可能发
生全身僵硬症（一种不能动弹的、类似于精神恍惚的状态，对环境刺激没有反应）和紧张
症（一种精神运动障碍，伴有意识改变）；这两种情况都与柔韧性和肌肉僵硬有关，由于

肌张力低下，PWS的柔韧性和肌肉僵硬程度可能下降。

 使用SSRI、一些非典型抗精神病药物和/或兴奋剂治疗可诱发情绪和行为激活。

目标导向行为的逐渐增加或典型行为的强化可能表明情绪的转变。冲动性自伤、



思维或行为的突然改变、对食物失去兴趣或不能进食表明可能存在需要紧急评
估的躯体或精神疾病。

其他问题：

 患有PWS的青少年不太可能呕吐，他们可能无法准确地表达他们的不适。警觉性或行

为的改变可能是表明青少年生病的最佳提示。另一方面，他们可以表现出各种身体上
的 不适，特别是如果他们知道去看医生是获得食物、药物或关注的一种方式。

 由于下丘脑功能障碍，PWS的中枢温度调节存在缺陷，导致高热(不明原因的发热)或即使

在严重感染时也缺乏发热反应。据报道，体温过低通常会因一些药物而加剧，并可能导致

死亡。因为患有PWS的个体具有外周体温感觉缺陷，他们可能使用太热的水洗澡或淋浴，

有烫伤的风险，或者他们可能在太冷的水中游泳，并且身体冻到发紫。他们可能在寒冷的
天气穿得太少，而在温暖的天气穿得太多。此外，他们可能会对特定的服装产生情感依恋，
并抵制改变。通常需要教育、指导和监督来教导选择合适的服装以匹配环境温度。

 他们的疼痛阈值很高，可能无法找到不适的部位。这增加了对现有症状认识不足以及忽视

疾病和骨折的风险。即使观察到的症状并不严重，也必须考虑进行x光检查。

 胃痉挛和胃坏死可能发生，并威胁到生命。在暴饮暴食后和伴有便秘、膳食变化或胃肠炎
等其他情况时，可出现胃胀。胃胀时可发生胃坏死，且症状可能很少。行为改变和腹胀是
早期征兆。这可能会发展成呼吸问题。呕吐是一种晚期征兆，经常可能表明存在有生命危

险的腹腔内疾病。医学评估可包括腹部X光片、计算机轴向断层扫描（CT扫描）和及时进

行干预。用鼻胃管给胃减压可以挽救生命。
 病态肥胖导致的肥胖性低通气可发生在青少年时期。它与轻微劳累时的呼吸困难、睡眠期

间伴有低氧血症的阻塞性睡眠呼吸暂停以及最终导致右心衰竭的非凹陷性水肿上升有关。
由于这一阶段的残疾程度，青少年可能要坐轮椅，被限制在躺椅上，或坐在床上，因为他
们因呼吸功能损伤而无法平躺。气管造口术只会使恢复变得复杂并延长恢复时间。由于

PWS对高碳酸血症（血液中的二氧化碳水平）的敏感性降低，每分钟补充大于1升的氧气

可能抑制通气驱动。治疗的方法是加强康复训练，通过运动来改善体液循环，同时节约蛋
白质，并限制热量。

 大多数PWS青少年患者会出现青春期延迟。他们可能会因他们的外表和第二性征发育迟

缓而自卑。可以考虑性激素替代疗法，密切关注雌激素引起的情绪变化和睾酮引起的行为

变化。尽管许多青少年会接受性激素替代治疗，但有证据表明，一些患有PWS的男性和

女性会在20多岁时出现正常的青春期。

 在青春期，需要对性问题、为换取食物而被性剥削的风险、接触性传播疾病、以及特定性
别的生育问题进行前瞻性指导。男性存在中枢性和性腺性不育的情况，尚无男性生育的报



告，尽管血清激素（睾酮、卵泡刺激素、抑制素B）检查和精液中的精子检查属于确定性

的检查。研究表明，抑制素B是预测生育能力的指标；在患有PWS的男性中，抑制素B在

发育期随着年龄的增长而减少。女性有排卵的可能，并可能受孕。建议进行血清激素检测

（雌激素、卵泡刺激素、抑制素B）和卵巢的超声波检查。抑制素B如>20，则预示具备生

育能力，必须定期检测。如果母亲为缺失基因型，婴儿有50%的几率患有天使综合征。如

果母亲为UPD基因型，她将传递正常印记的母方15号染色体，并与非PWS妇女有相同的机

会生出正常的婴儿。在为数不多的PWS患者完成妊娠的报告中，PWS母亲无法进行母乳喂

养或适当照顾婴儿。

 许多患有PWS的青少年都有对恋情的渴望，但相关的人际冲突对他们来说可能压力太大。

大多数时候，他们的恋情依恋是性前期的亲吻、牵手和“男朋友”或“女朋友”的角色认
同。通常情况下，两性都对婚姻抱有幻想，并表示希望有一个孩子。这最好用心理上的替
代来处理（如照顾动物，通过对弱势儿童的金钱支持来达到“收养”目的，与侄女和侄子

之间的互动等）。有时候，青少年会对一个没有回报他们爱意的恋爱对象(真实的或想象的)

念念不忘。这可能需要进行心理或精神评估和治疗。
 学校课程应该为未来的职业生涯提供现实的选择。应避免从事食品服务行业的工作。因为

与食物获取相关的风险始终存在，所以建议在监督下就业，即使对于正常体重的患者也是
如此。对职业技能和神经心理的全面评估有助于确定适合每个患者的最佳工作。通常，中
学阶段可以让学生为独立生活做准备，包括自主理财和使用公共交通工具，这可能不适合

大多数患有PWS的年轻成年人。

 由于青少年在接触社会和互联网方面有更多的自由，他们可能获得一些习惯并变成强
迫性行为，如吸烟和色情，这种情况摆脱起来极度困难。建议采取前瞻性性指导和预防
策略。

药物治疗：

许多患有PWS的青少年已经接受生长激素治疗多年，许多与PWS相关的典型面部和身体畸

形可能已经正常化。当达到遗传身高或年满18岁且不再获准使用生长激素时，生长激素的剂

量会减少到成人水平。一些国家允许对患有PWS的成年人使用低剂量的生长激素。可持续

进行性腺类固醇替代以控制骨质疏松症的风险。患有PWS的青少年可能正在接受各种精神

药物和非处方药物的补充剂。由于他们的瘦体重较小，脂肪量增加，且对药物的敏感性增加，
建议起始剂量要小，特别是抗组胺药和精神药物。
手术中使用标准剂量的苯二氮卓类药物或麻醉会导致呼吸系统并发症。此外，还发生过手术



后出现胃轻瘫的情形，原因是消化道可能没有像大脑那样快速“苏醒”。甲基纳曲酮等药物
在手术后可能有助于阻断术后阿片类药物对肠道运动的影响。
对于少数被诊断为肾上腺功能不全的青少年，在患病期间务必加大皮质醇的剂量。

一般说明：

本文件旨在解决PWS青少年患者通常遇到的医疗问题，以减少严重并发症，提高生活

质量。另有一份单独的IPWSO文件对定期初级护理和亚专科诊视期间进行的评估进行

了阐述。

PWS的病因是15号染色体缺乏遗传信息，其原因是三种遗传机制之一：（15q11.2-q13染

色体缺失；15号染色体单亲二倍体；15号染色体上的印记缺陷）。我们非常强烈地建议通

过基因检测来确认诊断。DNA甲基化分析可以确诊99%以上的病例，但应由医学遗传学

家做进一步的工作以确定分子类别。IPWSO在确定检测来源方面可以提供帮助。其他一

些疾病的体征和症状可能与PWS重叠。

也请参阅国际普拉德-威利综合征组织（IPWSO）网站上的医学和其他信息，其中大部分

是为非专业人士编写，包括 100多个国家的家庭支持组织信息： http://www.ipwso.org。

有关 PWS诊断、症状、评估和管理的详细信息来源：Pediatrics:

www.pediatrics.org/cgi/doi/10.1542/peds.2010-2820 ; Gene Reviews:

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/ and PWSA Medical Alert Booklet:

https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2018/04/MedicalAlert-

April2018.pdf

http://www.ipwso.org
www.pediatrics.org/cgi/doi/10.1542/peds.2010-2820
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/%20
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2018/04/MedicalAlert-April2018.pdf
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2018/04/MedicalAlert-April2018.pdf


对患有普拉德-威利综合征青少年的医疗护理

医生评估指南

普拉德-威利综合征(PWS)是一种复杂的遗传疾病，在儿童和青少年时期会出现许多神经

发育和行为表现。如果在病程早期发现，潜在的医学和精神并发症可以得到最有效的治

疗。本指南旨在建议儿科医生或内科医生如何主动评估并在临床上识别PWS青少年患者

所出现的各类问题的早期迹象。需要环境控制和监督来管理与PWS相关的表型行为，这

与青少年争取自主和独立相冲突。潜在的并发症详见配套文件，供医生参考的青少年问
题概述中有详细说明。以下列出的检查和临床试验建议在每年的初级护理或亚专科就诊
时进行。在这些年度就诊期间，可以与父母讨论检查结果和与亚专科医生的沟通。

IPWSO认识到，各地获得医疗服务和专家服务的机会存在很大差别，但许多国家正在发

展PWS多学科诊所，以促进家庭与亚专科医生的联系。本文件总结了在现有资源背景下

的主要健康需求建议。读者可参考本系列中针对PWS婴儿患者(3岁以下)、PWS儿童患者

(3-12岁)、PWS青少年患者(13岁及以上)和PWS成人患者的其他概述和评估指南。

仔细记录病史，重点如下：

 评估校园生活的进展，重点是学习、行为和社交互动。检查个人教育计划并解决与PWS

相关的问题(食物、行为、锻炼、特殊教育、生活技能和职业规划)。

 评估目前的生活状况，包括看管是否充分和父母的压力水平。
 通过检查家庭体重表和照顾者在体重增加时调整摄入量的策略来评估体重管理。

 评估饮食干预的充分性，以确定是否有必要咨询具备PWS知识的营养师来控制热量、

营养平衡和补充维生素/矿物质，以确保摄入足够的宏量/微量营养素，如钙、25-二羟

基维生素D3和铁。

 询问在不同环境中获取食物的途径，包括家庭、学校、职业项目和社区环境。询问每
个环境中的监督是否充分。

 询问与食物有关的行为性质和其严重程度。无论任何年龄，心理上的食物安全感（知道
每天吃饭和吃零食的时间安排、将提供的食物和分量以及受到管控的食物获取机会）将



减少围绕食物的焦虑和行为。
 按类型和持续时间评估每天的身体活动水平，特别是久坐的活动，如阅读或使用电脑和

其他电子产品，如果出现过度，则需要设定时间限制。确定每天体育锻炼的性质和持续

时间，以及锻炼是否有同伴参与(如特奥会、武术或舞蹈课)和/或以家庭为中心的活动(如

散步或徒步旅行)。建议每天进行一到两个小时的体育活动，如散步、游泳或骑自行车。

物理治疗师应该确定使用跑步机、健身脚踏车或椭圆机等运动设备的安全性。对竞争的
渴望可以促进目标的设定和实现。

 对感觉运动刺激的需求并不随年龄增长而减少。评估促进感觉运动刺激和整合的活
动机会，如骑马、游泳、跳舞、打鼓、艺术和手工艺等。

 监测脊柱侧凸的程度，以及是否需要拍X光片或咨询骨科医生。

 评估口腔卫生和牙齿状况，看是否有龋齿、牙釉质侵蚀或因磨牙而造成的磨损。牙科

检查和清洁应每年进行2-3次。

 对于系统的胃肠道检查，评估以下内容：
o 口腔的咬合、咀嚼和吞咽能力。

o 进食速度以及吞咽或窒息的发生情况。实施Pace and Chase进食法（见

附件）。

o 胃食管反流（GERD）和/或反刍病史。实施Pace and Chase进食法（见附

件）。
o 由于进食、饮用饮料或便秘而导致的体重波动史。

o 腹胀史(可能存在胃扩张)，可能伴有恶臭打嗝、腹部不适和/或限制或

停止摄入。

o 根据布里斯托尔粪便分类法的“便便图”(见附件) 得出的大便类型和黏

度。考虑转诊到肠胃科医生处治疗便秘。

o 直肠搔抓的证据(描述粪便和/或手上的血，马桶中的血)，通常与便秘、

压力或上厕所时间过长有关。

o 厕所卫生——擦拭所需的运动协调可能存在难度，并且随着超重/肥胖的

发生而更加恶化。

 睡眠/觉醒：评估睡眠/觉醒史，如有打鼾、睡眠呼吸暂停、睡眠不安、白天嗜睡和/

或夜间游荡的情况，转到肺科或睡眠医学科。如果患者已经在使用持续气道正压通

气(CPAP)或双水平气道正压通气(BiPAP)设备，确定设备是否符合要求，以及是否

需要检查设置。

 尿失禁/遗尿症：询问白天或夜间的尿失禁情况。膀胱充盈感减弱，从膀胱到大脑的排尿



信号传递可能延迟。如存在便秘或睡眠呼吸暂停，也可能发生这一情况。由于肌张力减
退，排尿后膀胱常常无法完全排空，这增加了日间事故或遗尿症的可能性。如果青春期
的男性站着排尿，重力可以起到帮助作用。

 行为：评估发脾气、破坏性行为、认知僵化、收集、强迫行为、重复询问、撒谎和偷窃、

冲动攻击和/或威胁伤害自己/他人的发生情况和严重程度。

 皮肤搔抓：评估皮肤搔抓或其他自我伤害的位置、频率和严重程度。皮肤搔抓现象
往往是发作性的。搔抓的位置可以为干预计划提供参考。

 运动障碍：询问刻板行为、抽搐、运动障碍和不寻常的身体姿势，特别是如果青少年
正在接受抗精神病药物治疗时要询问清楚。可能出现猝倒、僵住和紧张症。

 精神病症状：询问焦虑、情绪紊乱和精神病的症状。

 目前的用药和剂量: 评估潜在的药物相互作用、副作用，停用不再需要的药物，特

别是那些按需开具的药物。

相关的体格检查，包括：

 身高、体重；计算体重指数（BMI，kg/m2）；为使用或不使用生长激素的青少年绘制

适当的生长曲线（见文件末尾的链接）
 头围（针对接受生长激素治疗的青少年患者）
 腹围（针对胃轻瘫史的病人或接受精神药物治疗的患者）。

 生命体征：血压和脉搏（BP/P）；坐位和站位

 人际互动的质量：对警觉性、参与和保持眼神接触的能力以及建立融洽关系的能力进行
评价

 言语质量（鼻音过强、可理解性）和交流能力（表达愿望和需求的能力）
 牙科——检查牙齿，看是否有反流（侵蚀牙釉质）、磨牙症、龋齿的迹象
 心脏听诊——评估心功能不全的迹象

 肺部听诊，确认是否有通气不规则/肺膨胀不全

 腹部检查——评估是否有便秘、肝脏肿大（脂肪肝）、触痛的迹象
 背部检查，确认是否有脊柱侧凸、后凸，放置钢棒矫正器
 如有行动问题，进行步态和关节评估
 下肢——

o 检查足部位置、是否有扁平足、是否需要鞋垫(矫正器)或特殊的鞋子

o 检查是否存在腿部水肿(凹陷或非凹陷性)、搔抓溃疡或感染的迹象

 皮肤——检查皮肤、擦烂皱褶、肛周区域、活动性搔抓、疮口、溃疡、感染、
黑棘皮病。

 生殖器——评估青春期状况，谭纳分期（很少超过第三期）



 直肠——检查是否有裂缝、直肠出血、直肠搔抓的迹象

血液检查（每年一次）：

 糖化血红蛋白（血红蛋白A1C）和空腹血糖（建议在早上8点进行空腹验血）

 血脂、胆固醇、肝酶

 甲状腺刺激激素(TSH)和游离甲状腺激素(T4)；（如可获取）游离三碘甲状腺原氨酸

(T3)

 25-羟基维生素D3、钙、磷

 血红蛋白和血细胞比容；白细胞数量和血小板数量

 钠（Na+）、钾（K+）、肌酐——低钠血症可能表明液体摄入过多或者精神药物或稳定

情绪的抗惊厥药的副作用

 胰岛素生长因子(IGF-1)用于接受生长激素治疗的患者，确认剂量和依从性

 男性——血清睾酮、黄体生成素(LH)、卵泡刺激素(FSH)和抑制素B（若未接受睾酮替代

治疗）

 女性——血清雌二醇、黄体生成素(LH)、卵泡刺激素(FSH)和抑制素B（若未接受性激素

替代治疗）。血清抑制素B水平正常（大于20）表明有潜在的生育能力。

推荐的临床诊断试验：

 初步评估时拍摄背部X光片了解有无脊柱侧凸/驼背，；10-14岁开始每年一次；一

旦出现脊柱不对称的临床症状，随时要拍摄背部X光片。请放射科医生对腹部的粪便

量提出意见

 骨龄(由左手的X光片确定)与实足年龄进行比较，以确定骨骼生长的速度，通常与生

长激素治疗有关。

 每两年一次双能X线吸收法(DEXA)检查；用于测量骨密度(骨质疏松或骨质减少的迹象)

和评估身体组成(通过确定体脂肪量) 。

 通过多导睡眠图排除睡眠呼吸暂停，特别是对于近期体重增加的情形；通过多重睡眠

潜伏期试验(MSLT)检测白天过度嗜睡以排除嗜睡症，或者由睡眠医学科进行重新评估，

以调整持续气道正压通气(CPAP)或双水平气道正压通气(BiPAP)的设置。



建议的临床咨询和/或辅导：

 每两年进行一次视力评估；将疑似屈光不正的患者转诊到眼科
 听力评估（如此前尚未做过）

 由内分泌医生进行评估，讨论性激素治疗或骨质疏松症/骨质减少症的治

疗

 讨论女孩的妇科护理需求、关于性的家庭价值观、怀孕风险和性传播疾病（STD）。

关于青春期、生育力和相关咨询问题的讨论，请参见《医生所面临的青少年患者问题概
述》。

 确保PWS的诊断得到医学遗传专家推荐的适当基因检测的确认。如果没有，请咨询医

学遗传学专家进行检测，并就复发风险进行家庭遗传咨询。

 每4-6个月与营养师（或同等专业人员）交流一次，确保了解PWS的营养和体重管理要

求
 对关节、肌肉进行物理治疗评估，并对运动和适合能量消耗的锻炼提出建议

 与发育相适宜的感觉运动刺激(感觉餐单)的职业治疗咨询

 考虑学校在课程、职业规划和未来支持性就业方面的安排是否合适
 考虑转诊到心理或精神科以评估和治疗行为或情绪问题
 讨论建立法定监护人的必要性
 与父母讨论未来的寄宿护理选择
 讨论未来的财务状况以及关于获得政府资金和补贴的行政指导

请注意：

其他一些疾病的体征和症状可能与PWS重叠。最理想的情况是通过基因检测确保诊断的

正确性。单一的基因检测，即DNA甲基化分析，可以对99%以上的病例中做出确凿诊断，

但进一步的工作应该由医学遗传学家完成。IPWSO在确定检测来源方面可以提供帮助。

有关PWS诊断、症状、评估和管理的详细信息来源：儿科：

www.pediatrics.org/cgi/doi/10.1542/peds.2010-2820; Gene Reviews:

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/ and PWSA Medical Alert

Booklet: https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2022/03/Medical-

Alerts-Booklet_3.8.22Final.pdf

www.pediatrics.org/cgi/doi/10.1542/peds.2010-2820;%20
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1330/%20
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2022/03/Medical-Alerts-Booklet_3.8.22Final.pdf
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2022/03/Medical-Alerts-Booklet_3.8.22Final.pdf


链接：

Butler et al.Growth Charts for Non-growth Hormone Treated Prader-Willi

Syndrome.Pediatrics.2015;135(1):e126-e135.

https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/Ht-wt-GH-treated-

boys-3-18y- 2016.pdf

https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/Ht-wt-GH-treated-

girls-3-18y-2016.pdf

https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/BMI-GH- treated-

boys-3-18y-2016.pdf

https://www.pwsausa.org/wp- content/uploads/2017/01/BMI-GH-treated-

girls-3-18y-2016.pdf

https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/HC-GH-treated-

boys-2016.pdf

https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/HC-GH-treated-

girls-2016.pdf
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https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/HC-GH-treated-girls-2016.pdf
https://www.pwsausa.org/wp-content/uploads/2017/01/HC-GH-treated-girls-2016.pdf


附件：
布里斯托尔粪便分类法

Pace and Chase进食法


