Prader-Willis syndrom

Prader-Willis syndrom (PWS) er en medfaat til-
stand som kjennetegnes av varierende grad av
utviklingshemning og/eller leerevansker, fedme
0g et karakteristisk utseende. Tilstanden ble
forst beskrevet i 1956.

Forekomst

PWS forekommer hos 1 pr 15 000 levendefadte
barn. Tilstanden er jevnt fordelt mellom gutter og
jenter. Det fades i gjennomsnitt tre til fire barn pr
ari Norge med PWS. Pr 2009 kjenner vi til ca
130 personer med PWS i Norge.

Arsak og arvelighet

Syndromet skyldes enn feil i arvestoffet pa kro-
mosom 15. Bortsett fra i sjeldne tilfeller, er gjen-
takelsesrisiko i senere svangerskap minimal
(mindre enn 1 %).

Diagnostisering

Diagnosen stilles pa grunnlag av det samlede
bildet, etter internasjonalt aksepterte
diagnostiske kriterier og kan i de fleste tilfeller
bekreftes ved genetisk testing (blodprave).

Symptomer, komplikasjoner og forlap
Nyfadte med PWS er ofte hypotone (lite
spenstige

i muskulaturen). Puste-, spise- og trivselspro-
blemer sees ofte i nyfadtperioden. Mange ma
sondemates i en periode. En generell forbedring
skjer gjerne i slutten av farste levear.

Et meget betegnende trekk hos personer med
PWS er at de imellom ett og firears alder utvikler
en stor appetitt som varer livet ut. Helsefarlig
overvekt forhindres ved kaloriredusert diett og
fysisk aktivitet. Den kraftige overvekten kan virke
hemmende pa fysisk aktivitet og dessuten bidra
il sosial isolasjon. Det overfladige fettet er
spesielt rikelig fra brystet og nedover (sentral
fedme), men armer og legger kan veere relativt
slanke. Overvekten kan fare til hjerte-/lunge-
sykdom, sukkersyke og i verste fall tidlig dgd.
Skjev rygg (skoliose) forekommer.

Den psykomotoriske utviklingen er forsinket.
Barna gar vanligvis uten stette etter at de er fylt
to ar. De snakker sent, farst i tre-firearsalderen
eller senere. Ordforstaelsen er ofte bedre enn
evnen til a uttrykke seg verbalt. Mange har
lerevansker. De fleste leerer a lese, men har
problemer med regning og abstrakt tenking.

Smabarn med PWS er som regel blide og rolige.
Med alderen far mange tendens til raseriutbrudd
eller sorgreaksjoner som kan virke uforstaelige
for andre. Dette kan skje spesielt ved plutselige
endringer i rutiner, som for eksempel ved forsgk
pa a redusere matinntak.

De fleste med PWS ligner pa hverandre av ut-
seende og har et relativt smalt, mimikkfattig
ansikt med apen munn og munnviker som
henger nedover. Lysere har og hud enn
sasken/foreldre er vanlig. Mange skjeler eller
har andre synsproblemer. @ynene har gjerne
mandelform.

De fleste har sma hender og fatter. Kjgnnsorga-
nene er som regel lite utviklet og pubertetsutvik-
lingen er mangelfull eller forsinket. Lengdeveksten
er nedsatt.

Behandling

Det finnes ingen arsaksrettet behandling for PWS,
men tidlig og konsekvent kostoppfalging kombi-
nert med tilrettelagt og tilstrekkelig fysisk trening
er viktig.

De fleste behandles med veksthormon for a
oppna ekt hgydevekst og muskelmasse.

Faste rammer i hverdagen er ngdvendig.

Tilstanden gir varierte vansker i forhold til leering,
kommunikasjon, motorikk og sosial fungering.

Regelmessig og tverrfaglig kartlegging i forhold til
funksjonsniva og tilneermingsmater er viktig. Det

ma ogsa etableres ansvarsgruppe og utarbeides

individuell oppleeringsplan og individuell plan.

Oppleggene ma veere preget av struktur, forutsig-
barhet og helhetstenkning. Malet med oppleering-
en vil veere et mest mulig selvstendig liv med
unntak av fglgende omrader:

- mat/spising

- oppbevaring og bruk av penger

- fysisk aktivitet

- personlig hygiene

- sosial aktivitet (behov for hjelp og oppfalging)
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Frambu senter for sjeldne

funksjonshemninger

Frambu er et kompetansesenter for utvalgte
sjeldne funksjonshemninger, blant annet Prader-
Willis syndrom.

Senteret arrangerer blant annet kurs for personer
med sjeldne diagnoser og deres pargrende og
fagpersoner. Hver sommer arrangerer vi helse-
leire for barn og unge mellom 10 og 30 &r.

Vi arbeider ogsa aktivt med utviklingsarbeid,
dokumentasjonsarbeid og nettverksbygging. |
tillegg reiser vi ut til familier og fagmiljger lokalt
og regionalt og formidler informasjon via vare
internettsider, e-post og telefon.

Mer informasjon om Prader-Willis syndrom og
vart tilbud til personer med denne diagnosen kan
fas ved henvendelse il oss.
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