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　　ＰｒａｄｅｒＷｉｌｌｉ综合征（ＰＷＳ）因最早（１９５６年）由
Ｐｒａｄｅｒ报道而得名，是一种临床诊断的遗传障碍性
疾病，通常与１５号染色体上的ｑ１１－１３片段印迹的
缺失有关［１～３］，对于诊断 ＰＷＳ的主要临床标准包
括：摄食过量和威胁生命的病态肥胖，智力缺陷，行

为异常和生长激素缺乏导致的身材矮小以及性腺机

能减退［４］。

１　ＰＷＳ病人的身体组成及相关代谢特点

ＰＷＳ多发于儿童，成年人也可发病。其患者的
一个突出特点就是摄食过量，如不加以控制，会导致

显著的中心性肥胖［５，６］，这种肥胖称为症状性肥胖，

而ＰＷＳ被认为是遗传性疾病中导致症状性肥胖的
最常见原因［７］。研究表明：肥胖或身体脂肪组织的

增加，尤其是内脏性肥胖，与胰岛素抵抗、糖耐量异

常以及心血管疾病相关［８］，对健康有不利的影

响［９］。那么ＰＷＳ患者是否存在同单纯肥胖患者相
同的身体组成以及肥胖相关的代谢问题就成为对

ＰＷＳ研究的热点问题之一。
Ｓｃｈｏｅｌｌｅｒ等［１０］研究显示：同单纯肥胖对照组

比，ＰＷＳ患者存在特殊身体组成，即体内脂肪组织
比例增高而瘦体组织比例降低，以后的研究也有相

同的发现［１１～１４］。Ｔｈｅｏｄｏｒｏ等［１５］把４８例 ＰＷＳ患者
和２４例单纯肥胖患者进行对照研究发现：ＰＷＳ组
的四肢和躯干的瘦体组织显著低于肥胖对照组，其

中下肢更为突出。同时数据还显示出 ＰＷＳ患者不
同身体部位的脂肪组织与瘦体组织的比率要高于对

照组，与Ｇｏｌｄｓｔｏｎｅ等［１６］的报道相符。长期以来，导

致ＰＷＳ患者肥胖的病因仍未确定，还处于讨论中，
大多数人把它归因于饱腹感异常而导致热量摄入的

增加。ＤｅｌＰａｒｉｇｉ等［１７］把ＰＷＳ患者能量摄入的增加
归因于循环中 ｇｈｒｅｌｉｎ的升高。ｇｈｒｅｌｉｎ是一种内源

性的促生长激素分泌受体的配体［１８］并且是强有力

的增加人食欲的物质［１９］，它参与胃口、体重和生长

激素分泌的短期和长期的调节［２０］。已经有研究显

示在ＰＷＳ的儿童和成人患者中，ｇｈｒｅｌｉｎ水平比年龄
及体质指数相匹配的对照组的受试者高 ３～５
倍［１７，２１］。

肥胖会增加糖耐量异常、血脂异常等一些代谢

并发症发生的危险［２２］，而且是导致胰岛素抵抗的主

要因素［２３］。但Ｂｒａｙ等［２４］研究显示：ＰＷＳ患者一些
肥胖相关的代谢并发症（如胰岛素抵抗和肝胰岛素

输出减少等）的程度很轻，与其肥胖的程度不相符，

Ｓｃｈｕｓｔｅｒ等［２５］和Ｅｉｈｏｌｚｅｒ等［２６］的研究中也有相同的

发现。Ｇｏｌｄｓｔｏｎｅ等［２７］对１３例ＰＷＳ患者和４４例非
ＰＷＳ患者（其中肥胖１４例，非肥胖３０例）进行对照
研究显示：ＰＷＳ组的绝对内脏脂肪量、内脏脂肪量
占总体脂肪的百分数、内脏脂肪量占总体重的百分

数均显著低于肥胖对照组，而与非肥胖对照组相似。

同时ＰＷＳ组胰岛素抵抗显著低于肥胖对照组，肝胰
岛素输出显著高于肥胖对照组，作者认为这与选择

性的低水平的内脏脂肪量有关，这是与单纯肥胖患

者存在的突出不同点。之后对一些成人 ＰＷＳ的研
究也同样发现 ＰＷＳ患者存在选择性的低水平的内
脏脂肪量［２８］。而 Ｔａｌｅｂｉｚａｄｅｈ等［２９］的研究则显示：

ＰＷＳ组的内脏脂肪量有一个总体的下降趋势，和对
照组（单纯肥胖）相比并无显著差别；但 ＰＷＳ组的
胰岛素抵抗显著低于对照组，胰岛素敏感性显著高

于对照组。

２　ＰＷＳ病人的能量消耗

已经有很多研究测量 ＰＷＳ患者的能量消耗，
Ｓｃｈｏｅｌｌｅｒ等［１０］的研究发现：ＰＷＳ患者同肥胖对照组
相比，其每日总能量消耗显著降低，之后的研究也有
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类似的发现［３０］。

总的能量消耗与身体组成，代谢率以及体力活

动三者相关。瘦体组织主要由肌肉组成，是体内主

要的代谢活跃的组织，大多数的能量消耗都发生在

肌肉组织。在一般人群中脂肪组织约占身体组成的

１５％～２５％，但只有２％ ～５％参与新陈代谢［３１］，因

此，ＰＷＳ患者较低的瘦体组织和较高的脂肪比率被
认为是显著的低能量消耗的一个原因［３２］，但不是唯

一的原因；在一般人群大约有２０％ ～４０％的能量消
耗发生在体力活动中，食物热效应能量消耗的

１０％～１５％，静息能量消耗占６０％左右［３３］，在 Ｄａ
ｖｉｅｓ等［３４］的研究中发现 ＰＷＳ患者的自发体力活动
显著低于对照组，而体力活动的能量消耗与活动的

时间、强度、类型以及个体的能量消耗率有关［３２］。

因此，另一个导致ＰＷＳ患者低能量消耗的可能原因
为低水平的体力活动；此外，ｖａｎＭｉｌ等［３５］研究发现

ＰＷＳ患者活动相关的能量消耗以及平均每日代谢
率均显著低于对照组，Ｂｕｔｌｅｒ等［３２］报道，ＰＷＳ患者
的个体能量消耗率显著低于对照组，同时，其静息能

量消耗也显著低于对照组，与以前的研究［１０，１３，１６］相

符并且是低能量消耗的又一原因。ｖａｎＭｉｌ等［１３］和

Ｇｏｌｄｓｔｏｎｅ等［１６］认为这与低瘦体组织的异常身体组

成相关，而导致ＰＷＳ患者的低水平瘦体组织的确切
病因还不清楚［１３］。综上所述，身体组成、体力活动

以及代谢率这三个因素均与 ＰＷＳ患者低的能量消
耗相关。据报道［３６］，在儿童和成人 ＰＷＳ患者使用
生长激素治疗，能增加其瘦体组织、能量消耗以及体

力活动，但远期效果还有待进一步研究。

３　行为治疗效果

对于ＰＷＳ患者，如果能避免肥胖，其寿命可以
接近正常［３７］，因此对ＰＷＳ患者除了药物治疗以外，
控制饮食、减轻体重和体育锻炼等行为治疗也是十

分重要的。行为治疗的主要目的是控制体重增长和

防止行为问题（如偷食），基于这两个主要目的，Ｄｅ
ｓｃｈｅｅｍａｅｋｅｒ等［３８］提出了行为治疗的四个原则：低

能量饮食；行为的改变；提高其运动的技巧；父母参

与对其的治疗及教育。

ＰＷＳ患者每日热量的摄入要根据其生长发育
的曲线而定［３９］，对于刚学走步及年幼的儿童，每日

摄入热量推荐为８００～９００千卡，并且随着患者生长
发育缓慢增加热量的摄入。但同时要注意到由于总

体能量摄入的减少，长期坚持可能会造成某些营养

素的缺乏。因此，推荐给患者额外补充铁、钙和维生

素。同时，运动也是非常重要的治疗手段，合理运动

能有效地减轻体重。此外，对患者进行严密的监测

和改变其周围环境以防止其偷食等行为对于控制患

者体重也是非常有意义的［４０］。

在Ｄｅｓｃｈｉｌｄｒｅ等［４１］的报道中，１例存在肥胖相
关的呼吸道梗阻的ＰＷＳ患者，其实际体重为理想体
重的３倍，血气检查提示有呼吸衰竭，给予患者低能
量饮食（６００千卡／ｄ）结合面罩吸氧４个月后，患者
体重减至理想体重的 ２倍，血气恢复至正常范围。
Ｈａｒｒｉｓ等［４２］的研究中显示 ＰＷＳ患者睡眠相关的呼
吸障碍的发生与体重有很密切的关系，体重的减轻

可以降低呼吸障碍的程度。之后，Ｎｉｓｈｉｄａ等［４３］通

过行为治疗使２例女性 ＰＷＳ患者体重显著降低并
改善了与病态肥胖相关的呼吸衰竭症状。

合理的体育运动不仅可以使体重减轻，还可以

使肌肉量增加。在 Ｅｉｈｏｌｚｅｒ等［４４］报道中把 ＰＷＳ患
者作为试验组，单纯肥胖患者作为对照组，两组都进

行相同的体育运动，把小腿围和小腿皮褶厚度作为

监测指标，结果发现：同对照组基线数据相比，试验

组的小腿皮褶厚度显著降低而小腿围显著增加，显

示出肌肉量的增加；同时发现试验组的自发运动以

及运动能力显著增加，从而说明了合理的体育运动

可以改善局部的身体组成。在 Ｓｃｈｌｕｍｐｆ等［４５］的前

瞻性对照研究中：把 ＰＷＳ分为试验组和对照组，通
过６个月的肌肉训练计划，试验组瘦体组织及运动
能力显著增加。Ｓｉｌｖｅｒｔｈｏｒｎ等［４６］的研究也有类似的

发现。

总之，研究ＰＷＳ患者的身体组成和能量消耗既
可以反映疾病的特点，又可以作为评价疾病治疗效

果的指标，因此，对于疾病的研究以及指导疾病的治

疗尤其是行为治疗是非常有意义的。

虽然ＰＷＳ的病因已经清楚，但导致其患者异常
身体组成和能量代谢的确切机制还未完全研究清

楚，对于本病还未有特异的治疗方法，因此还需对这

些问题进行更深一步的研究以指导对本病的治疗，

此外，还应提高对本病的诊疗水平，以达到早期发现

早期治疗，从而改善此病患者的生活质量和预后。
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