Vad ar Prader-Willis syndrom?

PRADER-WILLIS SYNDROM, PWS, orsakas av en fordndring av ett
eller flera arvsanlag pa kromosom 15. Det resulterar i skador
i vissa delar av mellanhjirnan, framforalle i hypotalamus.
Varje dr f6ds dtta till tio barn med Prader-Willis syndrom och
man riknar med att cirka 500 personer i Sverige har syndro-
met. Det dr inte érftligt.

Det dr viktigt med en tidig diagnos och i de allra flesta
fall stills den redan i nyfoddhetsperioden. Den kliniska
diagnosen bekriftas med en genetisk analys (DNA).

Det finns 1 dag goda medicinska kunskaper om syndro-
met och bland annat vid Karolinska Universitetssjukhuset
finns ett informationsteam for PWS.

1 6vrigt dr dock kunskapen relative daligt spridd pd grund
av att sjukdomen ir s pass ovanlig.

Det dr viktigt att anhoriga och personer som arbetar med
barnen far kunskap om de speciella symptom som f6ljer
syndromet, som utagerade beteende och svérighet att klara
fordndringar.

Barn med Prader-Willis syndrom idr annars oftast glada,

positiva och har litt for att prata med andra ménniskor.

Symptom

SKADAN RESULTERAR | VARIERANDE symptom som forindras
med barnets dlder. Till de tidiga symptomen hor muskel-
svaghet, trotthet och svag sugforméga. Senare, niir barnet dr
omkring tre dr, mirks en 6kande aptit. Barnet kiinner ingen
miittnad, kan inte sjilv begrinsa matintaget och har dven
svart att krikas. Barn med Prader-Willis syndrom har
dessutom ett ldgre kaloribehov.

En nedsatt hormonproduktion leder till ofullstindig
eller utebliven kénsmognad. Andra symptom, till exempel
kortvixthet, sma hinder och fotter och nedsatt smirtkiins-
lighet #r vanliga. Skolios och skelning férekommer ofta.

Muskelsvagheten frin nyféddhetsperioden avtar sd
smaningom, men inte helt. Barnen har hog smirttroskel,
vilket leder till svérlikta och infekterade sar eftersom
barnet litt river sonder sig utan att mirka att det gor ont.
Ett speciellt utseende, med smal panna, mandelformade
ogon och hog, smal gom, ir typiskt for syndromet. Begav-
ningsgraden varierar. Det vanligaste édr dock att barnen har
en litt eller mattlig utvecklingsstorning liksom beteende-

storningar av olika grad.

Behandling

PA GRUND AV BARNENS SVAGA sugformaga dr sondmatning
vanligt den forsta tiden. Nir barnen blir lite storre dr
kontakten med en dietist en av de viktigaste behandlings-
insatserna for de ska fa rétt kost och slippa kraftig 6vervikt.

S4 snart diagnosen ir faststilld behéver barnet och
familjen snabbt fi kontakt med barn- och ungdomshabili-
teringen. Insatser behovs fran flera professioner. I habilite-
ringsteamen ingdr olika yrkeskategorier med kunskap om
funktionshinder, till exempel arbetsterapeut, kurator,
logoped, likare, psykolog, specialpedagog och sjukgymnast.

Eftersom muskulaturen ér svag och den motoriska
utvecklingen forsenad dr motorisk trining viktig. Barn med
Prader-Willis syndrom behover mer planerad och daglig
fysisk aktivitet jimfort med friska barn.

Pd senare ar har behandling med tillvixthormon uppvi-
sat positiva resultat. Savil forindrad kroppssammansittning
som lingdtillvixt har noterats hos flertalet barn som
behandlats.

CEtt ratroist samhdlle och ett utvecklande lio for barn och unga med rorelsehinder.”
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Expertmedverkan: Leg. sjukgymnast Britt-Marie Bergstrém och leg. sjukskoterska Marie-Anne Lindquist, PWS-teamet vid Astrid Lindgrens barnsjukhus/Karolinska sjukhuset i Solna.
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1 RBU SAMLAS BARN OCH UNGA med rorelsehinder

och deras foraldrar, syskon och alla andra som vill
vara medlemmar. RBU f&retrader familjer med barn
och unga som har olika typer av rérelsehinder.

I RBU finns en rad olika diagnoser och diagnos-
grupper, bland annat cerebral pares (cp), adhd,
ryggmargsbrack, flerfunktionshinder, medfédd
benskdrhet (oi), muskelsjukdomar, Prader-Willis
syndrom, kortvaxthet, plexus brachialisskada samt
hydrocefalus.

RBU arbetar aktivt fér att foréndra attityderna i
samhallet och skapa béttre forutsattningar fér barn
med rorelsehinder och deras familjer. Vi uppvaktar

politiker, driver kampanijer, ger ut rapporter och infor-

mationsmaterial och arrangerar konferenser.

RBU startade 1955 och har medlemmar i distrikts-

Som mediem i RBU far du:

Gemenskap med andra i samma situation

Mojlighet att paverka och férandra livssituationen
Information och kunskap

Tidningen Rérelse 6 gdnger om aret med reportage,
aktuell forskning och nyheter

Mojlighet att ans6ka om medel fran RBU:s Medlems-
fond och andra fonder

Gratis juridisk radgivning

Gratis eller rabatterat informationsmaterial

Rabatt pa deltagaravgiften for de arliga RBU-
Dagarna

Rabatt pd RBU:s konferenser och seminarier
Rabatterade vistelser p4 RBU:s fritidsanldggning
Mattinge

Féretagsrabatter

Tillgang till din RBU-férenings alla aktiviteter

Riksforbundet for Rorelsehindrade
Barn och Ungdomar, RBU

och lokalféreningar runt om i hela landet.

Barn & ungdomar med

Prader-Willis
syndrom

Nar du blir medlem gar du med i en av RBU:s
féreningar. Aktiviteterna i RBU-féreningarna kan om-
fatta allt fran att tillsammans arbeta for att féréndra
samhallet till att tréffas fér spannande och roliga
fritidsaktiviteter.

Besoksadress: S:t Eriksgatan 44, 3 tr, Stockholm
Postadress: Box 8026, 104 20 Stockholm

Telefon (véxel): 08-677 73 00
Telefax: 08-677 73 09
E-post: info@riks.rbu.se
Hemsida: www.rbu.se
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