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P& Agrenska arrangeras veckovistelser dar familjer som har barn med
funktionshinder bor, umgas och utbyter erfarenheter. Under en och
samma vecka tréffas ett antal familjer med barn som har ssmma dia-
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diagnosen har arrangerats pa Agrenska 1992, 1994, 1997 och 2001.
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punkter pa sammanfattningarna. For att illustrera hur problematiken
kan se ut, och hur det kan vara at ha ett barn med sukdo-
men/syndromet, ingar en fallbeskrivning. Den medicinska informatio-
nen uppdateras fortlépande i samarbete med forelésarna, antingen till
vissa delar eler i sin helhet. Sist i nyhetsbrevet finns en lista med
adresser och telefonnummer till forelasarna.
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Prader Willi syndrom

Medicinsk information

Barnlakaren Ann-Christin Lindgren, Karolinska gukhuset, Stockholm,
informerade om de medicinska aspekterna pa Prader Willi syndrom, i
fortsédttningen forkortat PWS.

Med syndrom menas en samling symptom som & gemensamma for
flera barn.

-1956 beskrev |8karna Prader, Labhart och Willis symptom hos fem
barn. Barnen hade det gemensamt att de var Overviktiga, de var mus-
kelsvaga i nyfoddhetsstadiet och de hade en psykomotorisk utveck-
lingsférsening. Samtliga var korta och hade en sen pubertetsutveck-
ling med daligt utvecklade konsorgan. Alla hade dessutom typ-11-dia-
betes.

| slutet av 1970-talet utvecklades kunskaperna mycket kring PWS. |
ledningen for det arbetet stod bl a professor Martin Ritzén pa Karolin-
ska gukhuset i Stockholm. Den positiva utvecklingen har sedan fort-
satt och nya kunskaper har kommit fram pa omradet.

PWS & en neurogenetisk sukdom vilket innebédr att symptomen
kommer fran hjarnan och har en genetisk orsak.

Ungefar ett barn pa 15 000 fodda i Sverige har sjukdomen, vilket be-
tyder att det i genomsnitt fods 8-9 barn med PWS/ar i Sverige. Det &r
ovanligt manga nar man talar om ovanliga syndrom. (2001)

Genetik/ orsaken till PWS

Varje manniska fods med 46 kromosomer. 22 par & s k kroppskromo-
somer och ett par & konskromosomer. Halften av kromosomerna
kommer fran mamman och halften fran pappan

| kromosomerna finns generna, vara anlag. ldag ar 30 000 av dessa
gener kanda.

Den vanligaste orsaken till PWS (ca 75 % av fallen) &r att det anting-
en saknas en del (deletion), eller att det finns en skada pa kromosom
15 (inom omrédet q 11-13) fran pappan.
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-Saknas motsvarande del av mammans kromosom fé&r barnet ett annat
syndrom, Angelmans syndrom, sa Ann-Christin Lindgren.

PWS kan ocksa orsakas av att barnet fétt en dubbel uppséttning av
kromosom 15 fran mamman och ingen alls fran pappan. Detta kallas
mater nell disomi och &r till 25-30% orsaken till PWS.

De ovanligaste orsakerna till PWS & imprintingmutation (mindre
an 5 %) vilket innebér en inaktivering av delar av pappans kromosom,
samt translokation (mindre dn 1 %) da det sker ett utbyte av kromo-
somdelar mellan olika kromosomer, vanligast mellan kromosomerna
12 och 15.

-Translokation och imprintingmutation & de enda arftliga orsakerna
till PWS. Det hér innebar att ytterst fa familjer far flera barn med
PWS.

Den vanligaste orsaken till PWS (deletion) upptécks med hjdlp av ett
enkelt blodprov och DNA-test.

Exakt vilken, eller vilka gener som orsakar PWS vet man annu inte.
-Vi har hittat "intressanta” omraden. Det kan vara flera gener inblan-
dade, &ven pa andra kromosomer. Orsakerna till dessa skador pa ge-
nerna &r inte kénda.

De genetiska avvikelserna leder bl atill stérningar i hypothalamus.
-Hypothalamus, som ligger strax ovanfér hypofysen i mellanhjarnan,
ar en "omkopplingsstation” for signaler fran hjarnstammen och andra
stédllen i kroppen. | hypothalamus finns centra for bl a minne, ilska,
smaérta och naringsupptag. Barnen far symptom som hérleds till nagon
slags felfunktion i hypothalamus, vilken ocksa har som uppgift att
styra aptit- och hungerkanslor, kdnsutvecklingen och tillvaxten.

Idag vet man att barn med PWS har en brist patillvaxt- och damnesom-
séattningshormon (GH) och ofta l&ga nivaer av hormon som stimulerar
konsutvecklingen (FSH). Hormon som stimulerar binjurebarkens
hormonproduktion (ACTH) kan ocksa vara for l1aga. (2001)
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Tidiga symptom vid PWS

Hanna har PWS

Tidiga karaktéristiska symptom for PWS & svaga fosterrorel ser under
graviditeten och att barnen oftafodsi séte.

| nyfoddhetsfasen & barnen uttalat muskelsvaga, har ett svagt skrik
och har varmeregleringssvarigheter.

-Barnen orkar ofta inte ta brostet/flaskan utan maste sondmatas. Deras
saliv kan vara tjock och klibbig. Pojkarna har liten penis och pungen
ar ofta tom. Testiklarna har inte vandrat ned utan ligger inne i krop-
pen. Flickornas kénsorgan har inte lika tydliga skillnader gentemot det
normala, men deras blygdlappar och klitoris & mindre. Hos bada ko-
nen & orsaken otillrackligt med kénshormon, sa Ann-Christin Lind-
gren. (2001)

Hanna, 7 &r, kom till Agrenskas familjevistelse tillsammans med pap-
pa Per, mamma Birgitta och syster Kajsa, 5 &r.

Birgittas graviditet med Hanna var till att borja med normal. Men nér
tva manader aterstod av graviditeten slutade Hanna att vaxa.

-Né&r en manad aterstod forlostes hon akut eftersom tillvaxten hade
upphort. Hanna véagde da 1890 gr och var 46 cm lang, sager Birgitta

Hanna var mycket muskelslapp och fick ligga kvar pa avdelningen for
for tidigt fodda barn en manad. Den forsta natten 1ag Hanna i kuvos,
sedan fick hon ligga pa en varmvattenbadd. Maten fick hon genom
sond i nasan.

-Man tog en massa prover och misstankte redan da en muskelsuk-
dom. Men proverna visade inte ndgot ovanligt och man tyckte att vi
skulle avvakta och se, séger Per.

Efter en manad pa BB kunde Hanna fortfarande inte suga galv. Nas-
sonden hade bytts ut mot en munsond.

-Hon kunde tillgodogtra sig maten bra och gick stadigt upp i vikt,
men hennes hander, fotter och ansikte forblev relativt sma, sager Bir-
gitta.
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PWS forsta faser

Prader Willi syndrom

Efter det att familjen kommit hem fortsatte man ga pa kontroller med
Hanna, utan att man fann nagot ovanligt.

-Hanna hann bli ganska rund redan vid ett halvtars dlder. Hon sov
mycket och rorde sig lite. Vid atta manaders alder fick Hanna hjalp av
en sukgymnast som kom hem till oss en gang i veckan. Vi fick ocksa
léra oss att anvéanda ett speciellt traningsprogram for Hanna. De fin-
och grovmotoriska framstegen blev trots det f& Vid den hér tiden
kundevi i allafall duta att sondmata Hanna, sager Per. (1997)

Efter nyfoddhetsfasen kommer barnen in i spadbar nsfasen.

-Under den hér fasen blir det alltmer uppenbart att barnen har en psy-
komotorisk utvecklingsforsening, sarskilt tydliga blir problemen med
grovmotoriken. Uppfodningssvarigheterna kvarstar under storre delen
av fasen, men mot slutet av perioden 0kar barnens intresse for mat, sa
Ann-Christin Lindgren.

Under barndomsfasen far barnen ett mer typiskt utseende med litet
ansiktsskelett, smal panna och ndsa samt mandelformade 6gon.
-Intresset for mat kan nu véxa snabbt, till manga foraldrars gladje ef-
tersom de tidigare haft problem att fa i barnen den mat de behdver.
Men glédjen forbyts snart i oro nér barnen istélet snabbt blir dvervik-
tiga. Fettférdelningen med mycket fetma pa nedre delen av magen och
paléren & ocksatypisk.

Barnens tillvaxt & oftast avvikande. Fran att ha fotts normalviktiga
med normal 1angd tappar barnen bade i vikt och langd under det forsta
levnadsdret. Senare far de heller inte normal pubertetstillvaxtspurt. (se
mer om tillvaxthormonbehandling under sarskilt kapitel)

Den mentala utvecklingsforseningen/-stérningen blir mer uppenbar
under barndomsfasen. Starka humdrutbrott & vanliga. Nér det galler
ytterligare symptom sa & manga av barnen mycket smérttdliga, en del
skelar och ganska manga utvecklar skolios, ryggradskrokning. (2001)
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Hanna utvecklas motoriskt. Hanna far hjalp av dietist

1,5 & gammal kunde Hanna sitta utan stdd och hasade sig fram pa
stjarten. Hon borjade pa daghem och det bidrog ytterligare till att
Hanna utvecklades motoriskt.

-Hon kunde emellertid inte krypa och hon gjorde inga ansatser att for-
sbkaresa sig upp. Hennes tal utvecklades inte normalt men hon kunde
sdga mamma och pappa. Eftersom hon borjat bli lite rund fick vi tréffa
en dietist och Hanna fick anpassad kost. Det méarkliga var att hon all-
tid a det vi satte fram till henne och aldrig sdv visade att hon ville
ha mat. Trots att hon inte fick sarskilt mycket mat fortsatte hon att ga
upp i vikt, séger Birgitta.

Hanna fick en assistent pa daghemmet och da och da kom en sjuk-
gymnast dit och hjélptetill med ett traningsprogram fér Hanna.
-Finmotoriken fungerade mycket béttre &n grovmotoriken och Hanna
kunde ganskatidigt dta §av med sked, sager Per.

Den mentala utvecklingen.

Symptomkriterier och tillaggssymptom

Barnens intellektuella kapacitet & i de flesta fall nedsatt och de &r
senarei sin mentala utveckling. 5% av barnen & normalbegadvade och
klarar normalklass upp till mellanstadiet, 5 % har grav utvecklings-
storning..

-Darefter far de flesta sdana avvikelser i beteendet att de inte kan ga
i vanlig klass. For 60-70% av barnen med PWS passar sdrskola bast
och for resten &r traningsklass lampligast. Manga l&r sig |asa och skri-
va utmarkt, men i tondren far de flesta inlarningsproblem och svara
humorsvangningar. Sérskilt svart har barnen med matematik och deras
korttidsminne & sdmre, sa Ann-Christin Lindgren.

Ann-Christin Lindgren tog ocksa upp vissa komplikationer som kan
folja pa 6vervikt, men som inte ar orsakat av PWS, t ex typ |l-diabetes
och hjartproblem.
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Barnens muskelmassa & mindre an normalt. | stélet har de ett dver-
skott av fettvavnad.

-N& man stéller diagnos finns det ett antal symptom som & éverord-
nade och som maste finnas med for att ett barn ska fa diagnosen. Des-
sa symptom & muskelsvaghet, uppfodningssvarigheter, daligt ut-
vecklad pubertet och daligt utvecklade kénsorgan, fetma, sen psyko-
motorisk utveckling, ométtlig aptit och ett speciellt utseende.

Dessutom finns foljande, mer underordnade kriterier, som forekom-
mer i olika utstrackning; nedsatta fosterrorelser, beteendestérningar,
somnsvarigheter, kortvuxenhet, sma hander och fétter, 6gonproblem,
talsvarigheter.

-Slutligen talar vi om sa kallade stodjande fynd; tidig hudpubertet, hog
smarttroskel, oformaga att krakas, rubbad kroppstemperatur och sko-
lios (ryggradskrokning). (2001)

Hanna far diagnosen PWS$S

Vid 2,5 &rs dlder hade Hanna vid ett flertal tillfalen fatt tréffa en neu-
rolog pagrund av den forsenade grovmotoriska utvecklingen.

-Vid ett rutinbesok sa neurologen plétdligt att han trodde att Hanna
hade PWS. Vi fick veta att Hanna troligen skulle bli jattetjock och
utvecklingsstérd. Det var en fruktansvard chock for oss att helt ofor-
berett f hora detta, sager Birgitta

Né&r chocken lagt sig tog Birgitta och Per siava reda pa lite mer om
PWS.

-Nar vi fick mer relevant information om PWS ins3g vi ju att Hanna
hade fétt en riktig diagnos. Nya undersokningar gjordes, bl a ett kro-
mosomprov, som Yytterligare bekréftade diagnosen. | huvudsak var det
en lattnad att fa reda pa vad som var annorlunda med Hanna. Nu kun-
de vi taitu med problemen pa ett annat sétt och gick med i RBU, séager
Per.

Knappt tre & gammal kunde Hanna ga galv utan stod. Hon pratade
mycket, men det var ett otydligt tal.

-Hanna fick ndgot & senare hjédp av en talpedagog som arbetade
mycket med tecken. Forstérkning av talet med tecken nappade Hanna
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pa och hon larde sig snabbt att anvanda dem nér hon behovde, sager
Per.

Rutinbundenhet, tvang och ritualer vid PWS

Psykolog Margareta Wigren, Barn- och ungdomshabiliteringen, Skov-
de, informerade om rutinbundenhet, tvang och ritualer vid PWS.

-ldag stélls diagnosen PWS tidigt. Men det finns ocksa vuxna med
PWS som annu inte fatt en diagnos och detta beror nog delvis pa att
siukvardspersonal ofta kan for lite om PWS och att symptomen kan
varasaolika, sa Margareta Wigren.

Nya symptombilder kommer fram och nya diagnoskriterier & pa vag,
i takt med att man anvander laboratorieprover for att stélla diagnosen
PWS.

-Min personliga uppfattning & den att symptombilden vid PWS déar-
med kommer att breddas vasentligt och att det kommer att bli vanliga-
re att personer far dubbla diagnoser, d v s PWS och en psykiatrisk
diagnos. Oftast far personerna den diagnos som &r l&ttast att stélla
forst. Ibland hander det emellertid att barn har symptom som tyder pa
PWS men laboratorieprov ger inte stod for detta.

Kromosom 15 & extra intressant eftersom bl a tvangsbeteende troli-
gen styrs av gener i denna kromosom.

Margareta Wigren har gjort en undersskning med inriktning pa rutin-
bundenhet, tvang och ritualer vid PWS hos barn och vuxna.

-Med hjdlp av ekonomiskt stod fran Socialstyrelsen har jag inriktat
undersokningen pa de problem barnen har samt foraldrarnas 6nskemédl
om habiliteringsinsatser for barnen.

Vilken innebord diagnosen fér pa lang sikt ar svar att svara pai det
enskildafallet.

-De kognitiva problemen och &tstérningen kvarstar hela livet och kan
for nérvarande inte behandlas med mediciner. Om barn och vuxna
med PWS fér ett forstdende och bra omhéndertagande i skolan och i
hemmet & prognosen god. Omvant safar de valdigt illai en miljé som
préglas av okunskap och dér de inte respekteras for dem de ar. Tyvérr
& det sa att manga barn med PWS missforstds och bemots pa ett fel-
aktigt sétt. | andrafall far de ett mycket bra bemétande.
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Margareta Wigren foresprakade att barnet sa tidigt som majligt far
veta sa mycket som majligt om sin sjukdom.

-Barn som kan sétta ord pa sin sukdom och férklara vad det & for
sjukdom och vad det innebér, tror jag méar bast. Barnet forstar kopp-
lingen mellan orsak och verkan béttre och de far darmed ett redskap sa
att de kan hantera sitt funktionshinder. Jag forstar dock foraldrar som
inte vill sétta ord pa barnets sukdom och problem och det tror jag
beror pa att de inte kommit igenom sin egen sorg och vill skydda bar-
net. Men det & ingen langsiktig hjalp for barnet..

Att hitta ett relevant forhallningssétt till barnets étstérning i olika ald-
rar ar svart.

-Sarskilt svart ar det i 6vergangarna mellan olika utvecklingssteg i
barnens uppvaxt, exempelvis nar barnet sutar pa daghem och bérjar
skolan. Den svéraste "skarven” & den nér barnen gér in i tidiga ton-
aren. Barnet borjar rora sig i andra miljoer, dar foradldrarna inte har
kontroll pa vad som hander. Restriktioner och hinder, exempelvis |as
pa kylskapet, fungerar inte langre. Losningen pa problemet heter in-
formation och kunskap. Prata med barnet om &tstérningen, vad den
innebér och vilka konsekvenser den kan f&, sa Margareta Wigren.

De tvangsmassiga beteenden som forekommer vid PWS & for det
forsta atstérningen i sig, som & ett slags tvang. Dessutom forekom-
mer stark rutinbundenhet, gélvdestruktiva beteenden och olika former
av "upphakningar”, sk perseverationer.

-Ofta uppstar beteendeproblemen nér barnets rutiner bryts och det har
& ju ett stort problem. Allarutiner kan man inte behdla, eftersom det
finns bra och det finns daliga rutiner. Miljon spelar ofta roll for nar
beteendeproblemen uppstér och anhtriga och personal maste tolerera
viss tvangsmassighet och rigiditet. Darfor &r det viktigt att ni foradrar
& vaksamma pa vad som orsakar problemen och om det & mdajligt att
undvika problem.

Ovriga tvangsmassiga beteenden som forekommer &r stort kontrollbe-
hov, 6verdrivet samlande, pedanteri och tvangstankar med Gverdrivna
rédslor, bacillskrack mm.

-En del av beteendet ingdr i s k psykopatologisk diagnostik, exempel-
vis tvangssyndrom (OCD) och da kan medicinsk behandling gora
nytta. En del & personlighetsrelaterad och ska respekteras. Dessutom
tror jag att en del av det tvangsmassiga beteendet beror pa en lagre
begavning. Da hjdper inga mediciner, utan da behdvs framfor alt god
pedagogik, sa Margareta Wigren.
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Foraldrarnas behov av habiliteringsinsatser ror stodinsatser fran barn-
medicinska kliniker, barnha sovarden, barn- och ungdomshabilitering-
en, kommunen, barn- och ungdomspsykiatrin, FUB mm.

-Stodinsatser till foréldrarna & lika viktiga som stodinsatser till barnet.
En tredje stodform som ocksa &r viktig & den som hela familjen kan
fa, exempelvis genom LSS, Lagen om Stéd och Service till vissa
funktionshindrade, sa Margareta Wigren. (2001)

Beteendeavvikelser och behandlingsaspekter vid PWS

Med dr Arne Akefeldt, Barn- och ungdomspsykiatriska mottagningen,
Mariestad, informerade om beteendeavvikelser och behandlings-
aspekter vid PWS.

Beteendeavvikelser

Arne Akefeldt inledde med att presentera kliniska diagnoskriterier enl
Vanja Holm och medarbetare (1993). | dessa uppraknas f6ljande bete-
enden som anses karakteristiska fér syndromet; utbrott, tvangsméssigt
beteende, argumenterande, att vara oppositionell, fastlast, envishet,
mm. Dessa beteenden eller personlighetsdrag far ofta svara konse-
kvenser i kombination med den hunger eller avsaknad av méttnads-
kénsla som styr deras liv och riskerar att de utvecklar en alvarlig
overvikt.

| en studie fran 1997 (Greenswag) har anhdriga till 232 personer med
PWSi ddrarna 16 - 64 ar svarat genom att rangordna olika beteenden
efter hur ofta de férekommer; ofta = 4, ibland =3, sdllan =2, aldrig=1.
"Ror sig langsamt" fick hogst poéang, 3,6, "godmodig” 3,5, "envis'
3,5, "sbmnig” 3,4, "stridig om mat" 3,3 och " |&ttretlig" 3,2, osv.

Flera studier har darefter publicerats dar man jamfor beteendet hos
personer med PWS med personer med andra syndrom eller med 6ver-
vikt eller mental retardation. Vid dessa studier har olika diagnostiska
krav stallts pa PWS grupperna. Sex sddana studier med olika kontroll-
grupper presenterades. Sammantaget framkommer en bild av beteen-
de vid PWS med irritation, utbrott, 6kad hunger, envishet, tvangsbete-
ende, tjat och "skin-picking”, d v srivaupp Sar i skinnet.

En studie har genomforts i Sverige av Akefeldt och Gillberg (1999)
med 44 barn och unga i alder 0,8 - 36 & déar diagnosen sakerstadllts
med bade de kliniska diagnoskriterierna och genetiska test. For de i
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aldern 7-36 & som var obehandlade, utvaldes for varje individ en an-
nan person utan PWS som var i samma alder, av samma kon, samma
grad av Overvikt och med samma mentala utvecklingsniva for jamfo-
relse. Det framgick med statistisk sdkerhet att det som tydligast skilde
beteendet vid PWS fran andra avsamma ader, kon, 6évervikt och
mentala mognad var "skin picking", ritualism, ett lillgammalt sét,
matfixering, och véxlande sinnesstamning. Aven irritabilitet, utbrott,
langsamhet i rérelserna, insisterande pa rutiner, envishet, samt flera
matrelaterade problem var statistiskt sett vanligare hos personer med
PWS.

Hos de minsta barnen i samma undersokning framkom att de borjat
visa ett okat intresse for mat vid tva ars ader, och ett okat intresse for
speciella rutiner. Vid tre ars dder framkom en tydlig envishet och
fran sju ars dder "skin picking",

En liten andel av ungdomarna far i 20 - 30 ars dlder mycket haftiga
utbrott s att det narmast kan liknas vid psykos. Tillstandet kan krava
medicin varvid det oftast snabbt gér tillbaks.

| ett par studier har man jamfort beteendet hos personer med PWS
med de tva vanligaste genetiska avvikelserna. Det framkom att disomi
(dubbel kromosomuppséttning) vanligen hade nagot lindrigare grad av
"skin picking", mindre artikulationssvarigheter, inte sa tydliga an-
siktsdeformiteter (smal panna och haka) och inte sa uttalad blekhet i
hud och hér. A andra sidan hade de inte heller samma skicklighet att
lagga pussel eller samma férhojning av smarttroskeln. De hade nagot
hogre verbal begavning. Dettai jamforelse med de som har en dele-
tion (bortfall) i den kromosom 15 som kom fran fadern.

Om man jamfor beteendet hos PWS med personer med Angelman
syndrom (som har ungeféar motsvarande avsaknad av fungerande del
av kromosom 15, men fréan modern), framkommer i vissa avseenden
en motsatt bild. En person med Angelmans syndrom har sdledes en
mer uttalad utvecklingsstorning, betydande sprakforsening, autism, ar
|&ttdistraherad, rastlos och Gveraktiv. De & dessutom ofta |anga och
smala samt har ofta epilepsi. Bristen pa genetiskt material fran fadern
resp. modern far alltsd sa olika (och motsatta) konsekvenser och beror
pa att dessa kromosomdelar &r olika inaktiverade nér de kommer fran
pappan resp, mamman. Det kallas genetisk markning (genomic im-

printing),
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Forut har man trott att personer med PWS inte kan fa barn. For tva ar
sedan blev emellertid tva kvinnor med PWS gravida och fodde barn,
den enai Danmark, den andrai Sverige. Den olika genetiken hos de
tva modrarna gjorde att det ena barnet foddes med Angelman syn-
drom. Det andravar friskt.

De reglersystem som & i olag vid PWS, d v s de mekanismer som styr
tillvéxt, hunger/méttnad, kdnsmognad, beteende, kroppstemperatur,
torst, somn och ev flera, & lokaliserade i mellanhjérnan. Dé&r har man
funnit anatomiska forandringar (Swaab -95). Aven férandringar i vissa
signal substansers nedbrytningsprodukter och andra berérda substanser
har pévisats i den vétska som omger hjarnan. (Akefeldt m fl -98).
Tillsammans med erfarenheter fran behandlingsforsok med vissa me-
diciner talar det for en underfunktion i serotoninsystemet. Serotonin &r
en av de tidigaste signalsubstanserna i var utveckling och har stor be-
tydelse for stimuleringen av hjarnans utvecklingen Serotonin ar ocksa
centralt for méttnadskanslan.

Erfarenheten visar att en 6kning av serotoninaktiviteten hos personer
med PWS medfér i storre eller mindre grad att méttnadskénslan okar,
raseriutbrotten minskar, rigiditeten eller tvangsméssigheten minskar,
man blir mindre deprimerad och rér sig inte s l&ngsamt. Aven ”skin
picking" kan ibland minska. Dessutom kan flera av de substanser som
stimulerar de olika hormonsystemen, inklusive konskdrtlarna, frisét-
tas. Detta talar for att serotonin & en viktig lank i §ukdomsmekanis-
merna vid PWS. Flera andra signalsystem & ocksa intressanta men
ofullstandigt undersokta.

Behandlingsaspekter

Behandlingen vid PWS kraver flera yrkeskompetenser i samarbete. |
spadbarnsperioden & slappheten och uppfodningssvéarigheterna de
priméra problemen. Dérefter dominerar den ométtliga aptiten (oftast
fran 1-4-ars adder) samt beteendeavvikelserna. Svarigheterna tenderar
att 6ka med dldern i vissa fall. Har listas hadllpunkter for behandling-
en.

1. Information och radgivning. Varning for gamla broschyrerl

2. Hjélp i matsituationer under forsta tiden, matningsteknik, ev sond

3. Mdltidsrutiner. Tillgang pa mat i omgivningen maste kontrolleras.
Energibehovet bor vara ca 50-60 % av det normala. For hard bantning
kan medftra samre langdtillvaxt. Viktigt med vitaminer, mineraler
och essentiellaaminosyror och fettsyror. Portionerai koket - inte

vid matbordet. Viktkontroller.
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4. Sjukgymnastik - kroppshalIning, balans, kroppsuppfattning, lust att
rérasig

5. Munmotorisk traning, sprakstimulans.

6. Tillvéxthormon

7. Testosteron

8. Psykologisk testning, skolplacering, pedagogik,

9. Tandhygien, tandreglering. Ev bettskena mot tandgnissling och
sOmnapné.

10. Medicinska kontroller. Okad risk for hjart-karlsjukdom, lungven-
tilationsstorningar, somnapné, diabetes mellitus 11 (insulinresistens),
bel astningsskador pa leder, skolios, hudbristningar och —infektioner.
Storningar i saltbalansen. Epilepsi. Psykos.

11. Beteendestorningarna ofta svarast. Till en borjan handlar det mest
om mat. Verbalaforklaringar och instruktioner fungerar inte. Visa hur
man gor! Begransa antalet alternativ! Undvik konfrontation - hanvisa
till reglerna. Utnyttja barnets tendens till rigiditet och enkelhet, struk-
tur och regler. Snabba foérandringar kan utlosa kaos. Belona andock
flexibilitet. Orsaka inte tidsndd och forsening som drabbar honom
eller henne. Irritabiliteten och de kraftiga utbrotten kan hos en del
minskas genom att tillgodose deras behov av dkad somn pa dagen.

12. Medicinering. Serotonindterupptagshammare s k SSRI (ex Fontex,
Cipramil, Zoloft) kan ge god effekt enligt ovan. En det antipsykosme-
diciner kan minska héftiga utbrott, dock ger de ofta viktuppgang och
okad trotthet. Aven antiepilepsimediciner kan anvandas for att jamna
ut humoret. For samtliga dessa mediciner finns risk for 6kad torst och
"vattenforgiftning” varfor salthalten i blodet maste kontrolleras!

13. Sociaforsdkring med olika former av stéd och bidrag. LSS.

14. Kontakt med PWS-foreningen. (2001)

(Denna sammanfattning av forel&sningen har Arne Akefeldt gjort)

Tal, sprak och rost vid PWS

Logoped Bodil Akefeldt, Barn- och ungdomshabiliteringen, Marie-
stad, informerade om tal, sprak och rost vid PWS.

-Sprék och tal bygger pa den tidiga kommunikationen som sma barn
har. Kommunikation och sprak bildar sedan en helhet av form, inne-
hall och anvandning dér alla delar & viktiga och standigt paverkar
varandra, sa Bodil Akefeldt.

Det finns flera orsaker till att ett barn kan fa en sprakstorning; horsel-
eller synnedséttning, utvecklingsstorning, brister i miljon, anatomiska
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avvikelser, neuromuskuléra avvikelser, autism, kromosomavvikelser,
mm.

-Hos barn med PWS samverkar flera faktorer oftatill att de far svarig-
heter med tal, rost och sprak; har finns avvikelser i munnens anatomi,
neuromuskuléra avvikelser och ofta utvecklingsstorning. For att arti-
kuleratydligt kravs ett fint samarbete mellan manga olika muskler och
detta forsvaras vid 1dg muskeltonus, som man ofta finner hos barn
med PWS. Inlarning och forstaelse av sprakliga begrepp &r naturligt-
vis beroende av den intellektuella niva barnet har. Det finns undersok-
ningar som pekar pa att barn med PWS har en hogre intellektuell niva
an vad deras sprak och tal indikerar.

En undersokning (V oice, speach and language characteristics of child-
ren with Prader Willi syndrome, Akefeldt A, Akefeldt B, Gillberg C,
1997) visade pa skillnader nar det galer sprék, tal och rost mellan
barn med PWS och barn som matchades emot barn med PWS, nér det
gdllde kon, dder, intellektuell niva och BMI. (BMI=Body Mass In-
dex, d v s ett matt for bedomning av 6vervikt). Diagnosen PWS s&
kerstalldes genetiskt.

-Signifikanta, sékerstédllda avvikelser marktes nér det gallde munmoto-
rik (barn med PWS hade nedsatt munmotorik), tonhéjd (barn med
PWS hade ett hdgre tonldge) och nasalering (barn med PWS hade
svart att stanga luftvagarna till nésan). Inte lika signifikanta var bar-
nens avvikelser nér det gdllde ljudsystem, grammatik och artikulation,
men PWS-gruppen 1&g nagot lagre i prestation. Nar det daremot gallde
forstaelsen sa presterade barnen med PWS béttre an kontrollgruppen,
men inte heller detta var signifikant skerstallt. Resultaten gallde na-
turligtvis hela gruppen. De individuella skillnaderna & stora. Darfor ar
det viktigt att gora en tidig logopedbeddémning av varje barn med
PWS och sedan planera spraktraning individuellt och kontinuerligt, sa
Bodil Akefeldt.

Teckenkommunikation & ofta en hjdp for barn med sprakstorning i
deras talutveckling. Efterhand dldpper barnen tecknen nar orden
kommer i tecknens stélle. Tecken & sdledes aldrig till nagon skada i
barnens sprakutveckling, utan hjalper barnet att tréna sitt sprak innan
munnens motorik klarar den tréaningen. (2001)
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Dietist Jennie Magnusson, Drottning Silvias barn- och ungdomssjuk-
hus, SU/Ostra i Goteborg, informerade om maten och maltiden vid
PWS.

-Jag tanker borja med lite grundlaggande naringslara och darefter
informera om ener gibehovet hos barn med PWS, livsmedelsval och
tillagning samt ndgot om vad man bor ténka pa runt sjdlva matsitua-
tionen, sa Jennie Magnusson.

Kolhydrater, protein och fett & s k energigivande naringsamnen.
Kolhydrater finns framforallt i spagetti, ris och potatis. Protein & en
grupp livsviktiga @mnen som & uppbyggda av aminosyror och som
finns framfor allt i kott, fisk och agg. Fett bestar av olika fettsyror dar
nagra &r livsnddvandiga for manniskan.

Icke energigivande naringsdmnen & vitaminer, mineraler, vatten,
fibrer.

-Sammanfattningsvis kan man siga att vi maste variera kosten for att
fai ossalalivsnodvandiga amnen.

Energibehovet hos barn med PWS & mycket individuellt, men gene-
rellt sett & det ungefér 50-70% av friska barns behov. Detta innebar
cirka 8-11 kcal/cm kroppslangd.

-Nar barnen & sma kan matningsproblem medfora svarigheter att fai
dem tillrackligt med energi. Vad man kan tanka pa &r att inte introdu-
cera sadan mat som senare blir svér att ta bort.

Dietist och barnlékare samarbetar for att bestdmma hur mycket energi
vart och ett av barnen med PWS behover. Detta sker bl a genom att
vid flera tillfallen méta barnets intag av energi och ndring under fyra-
dagarsperioder, samt bedéma barnets vikt och langdutveckling.

Regelbundna maltidsrutiner som fungerar for hela familjen ar viktigt
att utveckla. Frukost, lunch och middag boér kompletteras med mel-
lanmal och kvallsmdl.

-Livsmedelsvalet & ocksa viktigt. Maten bor vara av typen ”langsam”,
sa att barnen hdller sig métta lange. Exempel pa "langsam” mat ar
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bonor, artor, hel frukt, linser, spagetti och grovt brdd, ”mellansnabb”
mat & t ex ris och gronsakspuréer och exempel pa "snabb” mat ar
juice, vitt bréd och potéatis, sa Jennie Magnusson.

Maten kan innehdlla mycket fett och socker. Genom att |&sa olika
matvarors ingrediensforteckning kan man fa en uppfattning om méangd
och innehdll. Det amne som kommer forst i forteckningen har storst
procentuell andel.

-For att ett barn skafai sig ratt mangd fett, proteiner och kolhydrater
har jag anvéant en typ av utbyteslistor dar man kan se hur mycket av en
vara som innehdller en bestamd mangd energi.

For barn med PWS gdller det att hitta varor med sa lite energi som
mojligt, for att barnen dérigenom ska ha en mojlighet att fai sig till-
rackligt med vitaminer och mineraler och undvika hunger.

Drycker kan vara mycket sockerrika. Exempelvis innehdller ett glas
nyponsoppa motsvarande 8 sockerbitar, ett glas juice 7 sockerbitar och
ett glas Coca-cola 7 sockerbitar.

Jennie Magnusson rekommenderade avslutningsvis kokboken ”Mat
for liv och lust”. (2001)

Sjukgymnastik, vikten av motion och rdrelse

Sjukgymnast, med dr Eva Beckung, Sahlgrenska Universitetssukhu-
set/Ostra i Goteborg, informerade om sukgymnastik och vikten av
motion och rérelse.

-Jag traéffar barn med olika funktionshinder, dels under utredning in-
nan de kommer till habiliteringen, dels nér de behtver kontinuerlig
uppfoljning, sa Eva Beckung.

| barnsjukgymnastens uppgifter ingar:

a att ha en god kunskap om barnets sensomotoriska utveckling

a att ha en goda kunskaper om utvecklingen av perception och kogni-
tion

a att ha kunskap om olikatester for barn och ungdomar

a att gora en funktionsanalys déar eventuell omogenhet och eventuella
avvikelser ingar
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o att analysera eventuella hinder for utvecklingen pa olika nivaer

o att skapa ett fortroendefullt forhallande till barnet och forddrarna

a att forsdka forutse utvecklingsbetingade forandringar av funktions-
nedséttningen (&ven risker)

a att skaffa sig en helhetssyn av de problem barnets funktionshinder
kan medféra (ex i skolan, med syskon, kamrater mm)

a att utarbeta en individuell behandlingsplan

o att foresla lampliga hjal pmedel

a att deltaga i teamarbete tillsammans med |8kare, dietist, arbets-
terapeut, §ukskdterska mm.

Sjukgymnasten har en arbetsmodell att arbeta efter:

1. Att definiera problemen

-1 det sukgymnastiska perspektivet ingar att man far klart fér sig hur
gukdomen startade och sedan utvecklades och vilka funktionshindren
och aktivitetshindren &r. Né&r ett barn kommer till oss forsta gangen
borjar vi med att gora en motorisk bedémning. Vi tittar pa hur langt
barnet kommit i sin motoriska utveckling. Barnet far ga, hoppa,
springa, sta pa ett ben, kasta boll. Det & da inte bara en fraga om att
klara av att gora vissa saker. Vi tittar ocksa pa hur barnet gor olika
saker.

| den motoriska bedémningen ingar:

o Grov- och finmotorisk utvecklingsniva.
a Motorisk kvalité.

a Muskeltonus, rérel semonster.

a Undersbkning av skelett, leder och rygg.
o Barnets aktivitetsniva bestams.

a Lekbeteende.

o Uthdllighet.

Bedomningen leder fram till en sammanstdlning som ska ligga till
grund for en

2. behandlingsplanering

-1 den planeringen tar vi hansyn till kortsiktig och langsiktig malsétt-
ning med traningen, vilka resurser som finns for traningen t ex forald-
rar, daghemspersonal. Vi planerar sedan tréningen utifran de problem
som barnet har i vardagen.

3. behandlingstekniker integreradei lek, d v s generell traning, spe-
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cifik traning, individuell traning, tréning i grupp, t ex bassangtréning,
traning i hemmet och speciella hjél pmedel.

-Né&r barnet borjar ga kan det bli aktuellt att skaffa stadiga skor med
inl&gg och att trana stabiliteten genom olika évningar. Har barnen en
begynnande skoliosutveckling kan de behtva korsett, sa Eva Beckung.

Enligt Eva Beckung &r foljande typiskafynd vid PWS:

a grov- och finmotorisk forsening

o hypotoni, d v s1ag muskelspanning, mjukhet i musklerna

a muskel svaghet

a avvikande rorel semonster

a balanssvarigheter

a koordinationssvéarigheter

o |ateralitetsproblem, d v s svarigheter att t ex
samordna hander

o perceptionssvarigheter, d v s svarigheter att
snabbt och automatiskt tolka alla sinnesintryck

a stérd kroppsuppfattning

o koncentrationssvari gheter

a overrorligaleder nar barnen & sma

a |13g uthallighet

Foljande galler for gukgymnastisk traning/behandling vid PWS:

a individualiserad traning

a malinriktad traning

a grovmotorisk traning, dar balans, stabilitet, muskelstyrka, koordina
tion och kroppskénnedom tranas

a |edbehandling ingar

o bassangtraning

-Det gdller att fa de motoriska aktiviteterna att bli naturliga och roliga
for varje barn. Vi forsoker se vad just ditt barn kan lara sig och gar
inte efter vad barn normalt brukar klara att gora, nér de &r s eller sa
gamla Det & viktigt att lara kdnna varje individ, inte sdllan har de
sina egna kombinationer av svarigheter och mdjligheter. Sjdva be-
handlingen ska sedan paminna om lek, men det ska anda finnas en
bestamd mening med traningen. Stark det barnen redan kan! L&t dem
gora delar av programmen sa lange de galva tycker det ar roligt! For-
sok hitta barnens egen niva och trana inte till varje pris. Bassangtra-
ning och hoppgunga & bra for den motoriska utvecklingen. (2001)
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Hanna bdrjar skolan

Efter diagnosen skarptes kostrekommendationerna for Hanna.

-Men matsituationen har aldrig varit ndgot problem hos oss. Hanna
och vi andra har alltid &tit samma mat och Hanna har alltid varit ngjd
med den mangd mat hon fétt. Innan vi fick diagnosen var ju Hanna
ganska rund. Efter diagnosen foreslog dietisten en grans pa 800
kcal/dag for Hannas del. Det innebar att Hanna kunde &ta i stort sett
samma mat som de andra barnen pa daghemmet, men i reducerad
mangd. Hon fick aldrig smor pa smorgadsarna och altid frukt till
mellanmal. | praktiken blev det inte sd stora forandringar hemma.
Ibland har vi exempelvis gjort tvaolika sdser, etc, siger Birgitta.

Infor skolstarten gjordes en utvecklingspsykologisk test pa Hanna
Den visade att Hanna hade en utvecklingsforsening pai genomsnitt ett
ar.

-Hennes tal var fortfarande otydligt, men det blev béttre och béttre
efterhand. Personalen pa habiliteringen rekommenderade att Hanna
borjade i grundsarskola. Eftersom vi ocksa trodde att det skulle passa

henne sa fick det bli s, sager Per.

Infér skolstarten ordnades ett informationsméte med skol personalen.
-N& Hanna sedan borjade skolan fungerade alt mycket bra. Hon fick
borjai en klass med en lérare, en assistent och barafyra elever nér hon
var sex & gammal. Pa fritidshemmet har hon kvar sin tidigare assi-
stent, séger Birgitta.

Tillvéxthormonbehandling

Ann-Christin Lindgren beréttade om en studie omfattande 30 barn i
ddern 3-12 &, med tillvaxthormonbrist. De behandlades med extra
tillvéxthormon och foljdes under 2,5 ar

-Det forsta aret barnen behandlades vaxte de 10-16 cm, mot normalt 6
cm. Fetman minskade och muskelmassan 6kade. Barnen blev mer
aktiva och starkare i sina muskler. Deras kroppsform och ansiktsform
forandrades markbart till det béttre.
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Efter tva ars behandling for halften av gruppen och ett &rs behandling
med storre dos for den andra halvan, avbréts studien.

-Resultatet av studien var inte bara den att barnen véxte mer. Kropps-
sammanséttningen forandrades. Manga av barnen blev slankare och
starkare. Fordelningen fett/muskler forandrades sa att barnen fick mer
muskler och orkade mer. Flera forddrar ansdg ocksa att barnen madde
mycket béttre psykiskt sett. Deras humor stabiliserades och aggres-
sionsutbrotten blev férre. Ingen familj har rapporterat att barnens aptit
blivit stérre och att de kréavt att fa mer mat.

Ann-Christin Lindgren beréttade ocksa att barnen som ingatt i studien
fatt en forbattrad andningsfunktion, s k ventilering.

-Manga av barnen med PWS underventilerar, d v s deras blod syre-
sétts inte tillréckligt bra under delar av dygnet. Andningsfunktionen,
som paverkas av en signasubstans fran hypothalamus, stimuleras i
normala fal av koldioxidhalten i luften. Ju mer koldioxid, ju tétare
och djupare andning. Men barn med PWS tycks inte vara lika kénsliga
for koldioxidhalten i luften. Under studiens gang tycks den hér kans-
ligheten ha Okat.

Ann-Christin Lindgren menade att barn med PWS altid bor utredas
med fragan om de har tillrackligt med eget tillvaxthormon. Har de en
brist bor de behandlas med tillvéxthormon. Och den behandlingen bor
da séttas in sa tidigt som majligt, sa att barnen darmed tappar sa lite
som mgjligt i 1angd.

-Sedan sommaren 2000 &r det, efter hart motstand, tillatet att behandla
barn med tillvéxthormon utifran avvikelser i langd och kroppssam-
mansattning. Behandlingen kraver emellertid verifierad PWS och att
barnen star pa diet. Utan diet blir resultaten inte alls lika bra. | puber-
teten kan det bli aktuellt med kdnshormonbehandling och tillforsel av
andra hormoner vid brist, sa Ann Christin Lindgren. (2001)

Hanna behandlas med tillvaxthormon

Efter det att Hanna fatt en mer fettreducerad diet planade hennes till-
vaxtkurva ut. Ungefér kring skolstarten gjordes en hel del tester for att
se om Hanna hade tillvaxthormonbrist.

-Testerna visade att Hanna hade nagot |&ga halter tillvaxthormon och
man bestamde att hon skulle behandlas med extra tillvaxthormon. Da
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l&g Hannas langd cirka 2-3 langdkurvor under genomsnittet. Be-
handlingen bérjade med en &g dos tillvaxthormon under tre ménaders
tid. Eftersom det inte gav ndgon méarkbar extra tillvéxt héjde man do-
sen till "normalnivd’. Tre manader senare hade Hanna vuxit 3 cm.
Hon hade dessutom blivit mycket starkare i sina muskler. Hon fick
mer ork och blev gladare till humoret. Utbrotten av ilska, som hon
tidigare haft daoch d3, blev farre, sager Per.

Rektor Christian Aashammar, Frambu, Norge, informerade om peda-
gogiska aspekter nar det gdller barn med PWS.

-1 Norge har vi idag cirka 100 barn och vuxna med PWS. Sedan 1 jan
2001 har Frambu det pedagogiska huvudansvaret for dessa personer
och det & verkligen en grupp som kréaver speciell pedagogik. Jag
skulle vilja pasta att det inte & ndgon medicin som haller barnen slan-
ka, utan det beror pa en bra pedagogik, sa Christian Aashamar.

Huvuddelen av barnen med PWS har en |&tt utvecklingsstérning. 5 %
av barnen & gravt utvecklingsstorda och lika manga har en normal
utveckling. De flesta av barnen gér sdledes i vanlig forskola och i
normalklass med extra stdd av special pedagoger. Pedagogiken i klas-
ser med barn med PWS &r i Norge densamma som i sérskolan.

-Barn och ungdomar med PWS har bristféllig social kompetens och
umgas helst med vuxna. Deras sprak utvecklas sent och oavsett hur
stora funktionshinder barnen har sd har de flesta inlarningssvarigheter.
Korttidsminnet (sérskilt det auditiva) & daligt och langtidsminnet n&
got béttre. Som exempel kan jag namna att deras arbetsminne ofta
bara omfattar fyratecken/bokstaver, sa Christian Aashamar.

De flesta forandringar i rutinerna, som ofta ar tvangsmassiga, skapar
problem hos barn med PWS.

-Om man anda maste gora avsteg fran invanda rutiner sa bor man rak-
na med att det tar 3-5 minuter for barnen att koppla om till ndgot nytt.
Frustrationstroskeln &r 13g och impulskontrollen dalig. Detta innebér
att de flesta & sarbara och har en dalig éalvbild. Ytterst fa av barnen
klarar att goratva saker samtidigt.

Alla barn med PWS behover inarbetade fasta och klara rutiner i
forhallande till mat, pengar, fysisk traning, social kontakt och person-
lig hygien.
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-Manga av barnen & mer labila &n andra barn med utvecklingsstor-
ning. Fran att vara mycket samarbetsvilliga och positiva kan de snabbt
svanga over och bli negativa och tvara. Detaljer och bagateller kan
orsaka stor fortvivlian hos barnen. Tidiga och tydliga granser for vad
barnet far och inte far gora kan forebygga problem som kommer sena-
re, sa Christian Aashamar.

For att kunna lara sig nagot nytt och behalla tidigare fardigheter kré-
ver barnen mycket struktur, med scheman som f6ljs fran dag till dag.
-Varje timme avslutas med att |éraren beréttar vad som ska ske nésta
timme. For att barnen ska lyckas uppna olikama och delmal vad gall-
er kosthdlning, kommunikation, fysisk aktivitet och socia traning
krévs det teamarbete dar fordldrar, lérare, sukgymnast, logoped mm
samarbetar. Pedagogiska, psykologiska och neuropsykologiska test
kan var till stor hjap for att kartldgga barnens behov och deras starka
sidor.

Barnens associativa minne & mycket bra. Detta innebéar att beroende
pavilken manniska de tréffar s satter det igang olika associationer.
-Av detta &r det |&tt att tro att barnen forsoker manipulera vuxna, men
SA & det ofta inte. Det & de inte kapabla till. De minns exempelvis
inte vad deras mamma sagt till dem innan de gétt till skolan. Ibland
sager det sddant som de tror att mamma sagt. Forst nar de tréffar hen-
ne igen kommer de ihdg vad hon sagt. Darfor & det viktigt att skolan
och féradrarna har en bra kontakt. Barnens goda associativa minne ar
en styrka om det anvands rétt. Exempelvis kan bilder och text bidra
till att de minns saker béttre.

Det ar ofta till stor hjdp i barnbens sprakutveckling att de far var
tillsammans med barn som & goda forebilder sprakligt sett.

-Sang, rim och ramsor, samtal och beréattelser &r bra sprak- och taltra-
ning for barnen. Dessutom kan de behtva orofacial traning, exempel-
visfor att fa en battre munmotorik och artikul ation.

For barn med PWS &r det svarare att skriva an att lasa.

-Manga av barnen l&r sig darfor 1&sa nastan lika fort som andra barn.
Men att skriva kraver oerhort mycket hjarnkapacitet, vilket innebér att
det inte blir nagon kraft kvar till annat for de har barnen. Skrivning
ger, i motsats till farglaggning av teckningar och att bygga med lego,
ingen finmotorisk tréning, den mesta aktiviteten sker i hjarnan nar
man skriver. Darfor ska de hér barnen anvénda dator eller skrivmaskin
nér de ska skriva, sa Christian Aashamar.
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Barnen kan i allmanhet inte béde Iasa och sedan komma ihdg vad de
|&st.

-Dérfor ar det viktigt att bestémma sig for vad barnen ska kunna l&sa
for att klara sig bra pa egen hand senare i livet. Detsamma géller ma-
tematik. Vad &r viktigt for barnen att kunna rékna ut? De behover
kunna halla ordning pa pengar, hushalla med dem och ha en uppfat-
ning om deras varde. Darfor ska matematiktraningen inriktas pa att ge
barnen mer praktiska kunskaper. De behtdver ocksa tréna pa att anvan-
da klockan som ett hjdlpmedel att passa tider. Det jag vill sdga med
detta &r att all ADL-traning, aktiviteter i dagliga livet, ar viktig for
barnen att tillgodogora sig s mycket som méjligt. (2001)

Datorn som pedagogiskt hjalpmedel

Specialpedagog Ann Catrin Rojvik, Agrenska, visade pé flera olika
anvandningsomréaden for datorn som pedagogiskt hja pmedel.

-Med hjélp av datorn och olika program kan man relativt 1tt fa reda
pavad ett barn forstar, t ex av bilder, ord och instruktioner. Man kan
se vilken begreppsforstaelse de har och var de befinner sig t ex inom
matematiken. Barnen f&r komma hit och prova att |6sa uppgifter
pa egen hand, utan nagon som Overvakar dem hela tiden. Manga
barn som har problem kanner sig darmed inte sa utlamnade.

Att arbeta vid en dator innebar bl a att man far en avskarmad ar-
betsplats, man far direkt svar pa om man gor rétt eller fel.

-Datorn har en egen drivkraft och gér direkt till nya uppgifter, utan
extrainsatser fran den som arbetar pa den for tillfalet. Datorn skalar
ocksa bort alla praktiska problem som att hitta rétt bok, radera, skri-
vamm. Det & mycket |&ttare att ”lyckas’ med det man gor. Svaren
blir tydligt och snyggt presenterade. For manga barn, som kanske
inte"lyckas’ sa ofta, har det en valdigt stor betydelse.

Det finns program fér alla nivaer. Pa forskolenivan finns program
dar man flyttar olika former. Pa |&gstadienivan finns en mangd pro-
gram som kan vara bra komplement till den vanliga undervisningen.
-Det finns program dar barnet pa ett lekfullt sitt kan tréanat ex, kort
och lang vokal, det finns matematikprogram dér man trénar plus och
minus, multiplikationstabellen, brak, geometriska figurer mm.
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Tangentbordet kan dessutom utformas sa att det passar olika funk-
tionshinder. Istéllet for tangentbordet, med alla knappar, finns det
program som kan styras med enbart en styrplatta.

-For barn med olika funktionshinder kan datorn bli ett stort steg mot
ett béttre galvfortroende. Olika undersokningar visar att ett barn med
koncentrationssvarigheter arbetar betydligt béttre, ihdrdigare och mer
koncentrerat vid en dator, anh annars. Som komplement till dator-
programmen anvander jag garna montessorimaterial som ar konkreta.

Ann-Catrin Rojvik understrok med bestdmdhet att datorn inte ska er-
sitta lararen. Datorn &r ett viktigt pedagogiskt hjalpmedel for manga
barn med funktionshinder. (1997)

Idag har Hanna ett utseende som & mindre typiskt for PWS an hon
hade for bara nagra ar sedan.

-Tack vare hormonbehandlingen har hon blivit betydligt resligare och
smalare och hon ror sig betydligt sékrare &n tidigare. Skelningen ar
opererad. Hanna har inte hog smérttalighet, tvartom, och heller inget
tandovertal. Hon pratar mycket, men det mesta & valdigt otydligt.
Darfor anvander hon fortfarande tecken som stod till sitt tal nér hon
behover, nar vi inte forstar henne. Med jamna mellanrum tréffar hon
logopeden, sager Per.

Var tredje manad kontrolleras Hannas tillvaxt och hélsa.

-Tillvaxten & mycket bra, sa det &r vi valdigt néjda med. Men hon ar
fortfarande lite muskelsvag och har dalig balans, &ven om den ocksa
har forbattrats. En gang om aret tréffar hon en sjukgymnast. Vi har
fétt ett traningspro-gram som Hanna arbetar efter. Hon &r inte als
ovillig att rora pa sig. Vi tycker nog att Hannas problem &r forhallan-
devislindrigai det hér skedet, sager Birgitta.

Funktioner i och kring munnen

Overtandl&kare Jan Andersson och logoped Lotta Sjogreen fréan Mun-
H-Center informerade om funktioner i och kring munnen.
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Mun-H-Center &r ett nationellt, orofacialt (mun och ansikte) kun-
skapscenter for sma och mindre kanda handikappgrupper som erbju-
der information, utbildning, handledning, konsultation och behand-
ling.

-Munnen var lange en |&gprioriterad del av kroppen, men detta haller
nu pa att andras. Och det &r inte sa konstigt, eftersom nagra av krop-
pens viktigaste funktioner finnsi just munnen.

Exempel pafunktioner i och kring munhalan & andning, naringsintag,
tal och icke-verbal kommunikation, t ex mimik. Omradet har en
mycket komplicerad muskulatur och minsta stérning kan leda till pro-
blem. Idag finns det olika munmotoriska tréningsprogram som i vissa
fall kan forbattra funktionen.

Foraldrarna pa vistelsen fyllde i ett frageformuldar om tandvard, om
barnets funktionshinder, om matsituationen och om dregling.
-Uppgifterna samlas i en databas som sedan blir tillganglig for foréd-
rar och tandvardspersonal. Har er tandlakare behov av information, sa
be honom eller henne att vanda sig till oss.

Sammanfattningsvis kan foljande férekomma vid PWS:

o sug- och svéljsvarigheter, de flesta spadbarn med PWS ammas
inte, manga behover special nappflaskor eller sondmatas

o talsvarigheter, forsenad talutveckling, problem med munmotoriken
ger samre artikulation

a tandgnissling, nagot vanligare &n normalt

a snarkning, |ag muskel spanning samt tranga andningsvégar i nashdla
och svalg bidrar till 6kad snarkning

a hég och smal gom

o muntorrhet Okar risken att fahdl i tanderna

a forsenat tandframbr ott

a tandovertal

a emaljdefekter p g avissa forkakningsstérningar

a tandstallningsfel

a Okad kariesrisk

-Antalet symptom och deras svéarighetsgrad varierar mycket. Vi re-
kommenderar att ni begér att fa téta kontroller hos en tandvardsspeci-
alist sa att problem kan forebyggas. Barnen kan behéva munmotorisk
traning. (2001)
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PWS i tonars- och vuxenfasen

Syskonrollen

| tondrsfasen visar det sig att barnen har en sen och outvecklad pu-
bertet. Hos pojkarna stannar testiklarna, som & outvecklade och inte
producerar nagot manligt konshormon, kvar i buken. Penis &r liten
och smal. Flickornafar bl a mindre klitoris och yttre blygdl&ppar.
-Gemensamt for bade pojkar och flickor &r att de inte far nagon nor-
mal tillvéxtspurt. Om de inte behandlas med tillvéxthormon blir poj-
karnas slutléngd i genomsnitt 155 cm och flickornas 148 cm, sa Ann-
Christin Lindgren.

Som vuxna blir mannen och kvinnorna infertila och kan inte fa egna
barn.

-De &r ofta glada och godtrogna, varfor det kan vara befogat att halla
ett extra vakande 6ga Over dem s att de inte blir utnyttjade sexuellt.

Né&r pojkarna kommit upp i 20-arsaldern kan de fa manligt kénshor-
mon som ger mer muskel massa och béttre amnesomséttning.

-Med flickorna & vi mer &erhallsamma med att ge konshormon, ef-
tersom det kan orsaka problem. (2001)

Sjukskoterska Ann-Marie Alwin, Agrenska informerade om aspekter
pa syskonrollen.

-De behov syskon till funktionshindrade barn har kommer ofta i
skymundan pa grund av det sjuka barnets behov, eller sa &r inte for-
dldrarna medvetna om syskonets behov, sa Ann-Marie Alwin.

Syskon till barn med funktionshinder har ofta mycket fragor, funder-
ingar och synpunkter, exempelvis:

-Varfor har alltid min guka syster réatt?

-Varfor tar ni alltid min sjuka bror i forsvar?

-Jag forsoker vara snall, men han &r aldrig snall!

-Var ditter felet?

-Varfor gar det inte att bota 5jukdomen?

-Jag skulle vilja salja min bror for en kronal!

-Hur kan jag varatill hjalp?
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-Maste vi alltid prata om hennes sjukdom?
-Hur ska jag forklara hans sjukdom for kompisarna?
-Kan jag ocksa fa sjukdomen?

-Pa Agrenska har vi haft flera syskonveckor som har finansierats med
sarskilda projektpengar. De syskon som kom da var ala 12 ar eller
aldre, vilket var en forutsattning for att de skulle kunna vara hér utan
forddrarna. Vi satsade pa att ge dem gemenskap med andra syskon i
samma situation, mer medicinsk information om funktionshindret och
praktisk vardagspedagogik. Samtalsgrupper visade sig vara en om-
tyckt form for att prata tillsammans, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen kan ha svért att fatid att prata om sina problem med forald-
rarna.

-Ofta far syskonen ett storre ansvar, €ller kanner ett stérre ansvar, sar-
skilt om barnet med funktionshindret & yngre. Under syskonvistelser-
na far de magjlighet att prata om sina kanslor utan att kénna att de svi-
ker syskonet.

Syskonen kan dessutom fa problem med att fa lugn och avskildhet for
att gora sina laxor, fa ha sina egna saker i fred och att ta hem kamra-
ter.

-Dérfor & det viktigt att syskonens lérare blir informerad om hemsitu-
ationen och kan ta hansyn till den, sa Ann-Marie Alwin.

Syskonen fér ofta spelarollen av "forsvarare”" eller "forklarare” i sko-
lan och paandra stallen &n hemma.

-Deras lojalitet med det suka syskonet & ofta mycket stark. Darfor
kan det vara svart att f dem att prata om egna problem som beror pa
syskonets funktionshinder, eller att siga ndgot negativt om syskonet.
En del blir sk "undvikare" som ser till att de inte hamnar i situationer
dér de maste forsvara eller forklara.

| skolan maste syskonen vélja mellan att ga ut pa rasterna och kanske
tvingas konfronteras med problemen och férklara eller stannainne och
undvika kamraterna.
-Inte séllan &r de radda for att jamféras med syskonet och ibland und-
rar de ocksd om de har syndromet eller sukdomen. Kanner de att de
skams for sitt syskon kan de fa skuldkanslor for det.

Nyhetsbrev nr 175 © Agrenska 2001 28



Samhallets stod

Prader Willi syndrom

Det som syskonen ofta upplever som hot kan sdledes vara manga olika
saker.

-Forutom svérigheterna att fa ha sina saker ifred och att |&sa laxor utan
att bli stérda, upplever manga syskon att de blir oréttvist beskyllda. En
del kdnner ett direkt fysikt hot. De undrar hur starkt syskonet ska bli,
om mamma och pappa alltid kommer att orka hdlla honom mm.
Ovissheten skapar stress och kanske ocksa egna hal soproblem.

Syskonen mar ofta bra av att fa si mycket kunskap som majligt om
funktionshindret och om hur framtiden kan komma att se ut.

-De behover dessutom s mycket stéd som mgjligt fran foraldrarna
eller ndgon annan nara anhorig, exempelvis nagon av mor-eller farfor-
dldrarna.

De flesta syskon funderar mycket pa hur framtiden kommer att se ut.
Blir de tvungna att alltid ta hand om sitt syskon? Kommer han/hon att
flytta hemifran? Vad hander nar mamma och pappa dor?
-Det & da ofta en l&ttnad for dem att hora att det finns bra alternativa
boenden dar syskonet far den stéd och hjdp det behover.

Erfarenheter visar emellertid att det ocksa finns positiva sidor med att
vara syskon till barn med funktionshinder.

-De blir ofta mer mogna och ansvarstagande och far kunskap och livs-
perspektiv som andra jamnariga saknar. Manga blir 6dmjuka och far
en storre forstaelse for andra med funktionshinder. Sjavbilden starks
och inte sdllan blir de mer ambitiésa med det som de tar sig for, sa
Ann-Marie Alwin.

Syskonproblematiken &r ofta likartad oavsett vilket funktionshinder
det guka syskonet ar. En mer utforlig spegling av syskons funderingar
finns samlade i kapitlet Gruppsamtal om syskonrollen i Agrenskas
Nyhetsbrev nr 115. (2001)

Mats Mansson, kurator pa FUB i Goteborg, informerade om lagar som
i almanhet berdr manniskor med funktionshinder och om LSS (Lagen
om stdd och service till vissa funktionshindrade) i synnerhet.
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-Samhéllet har handikappanpassats pa manga omraden, exempelvis
visar TV ofta sinarepriser textade och det &r bra. Men tyvérr finns det
fortfarande gott om daliga exempel dar samhallet misslyckats att oka
tillgangligheten for personer med funktionshinder. Ett exempel pa det
sistnamnda & Goteborgs sparvagar som kor med sparvagnar som inte
kan anvandas av rullstolsburna.

Mats Mansson menade att det i alla lagar finns en viss manniskosyn
inbakad.

-Pa 1940-talet fick exempelvis foraldrar till barn med svéra handikapp
ingen hjélp och inget vardbidrag. Alternativet till att klarasig helt utan
hjélp var att 1dmna bort barnet till en institution. Det fanns inte ens
skolor fér andra an de som ansdgs "bildbara’, traningsskolan kom
forst 1967.

| borjan pa 1980-talet kom en vandning och samhallet Gvergick fran
att omyndigforklara personer med svara funktionshinder till att borja
betrakta dem som fullvérdiga medlemmar.

-Vi fick omsorgslagen 1986, den lag som &tta & senare utvidgades till
LSS. LSS & en mycket bralag dér det finns stora mojligheter att indi-
vidualisera olika hjédpinsatser. Det sags att lagen &r en réttighetslag,
men jag anser att det snarare & en mojlighetslag. Tanken med lagen &
att "den enskilde ska f& mojlighet att leva som andra" (58). Den mal-
sdttningen anser jag & lagens stora fortjanst, &ven om man kan disku-
teravad det innebar att leva som andra, sa Mats Mansson.

LSS &r till for en sarskild personkrets som delas in i féljande tre grup-
per:

a personer med utvecklingsstérning och personer med autism eller
autismliknande tillstand.

o personer med betydande och bestdende begavningsmassigt funk-
tionshinder efter hjarnskadai vuxen alder, foranledd av yttre vald eller
kroppslig §ukdom.

a personer som till f6ljd av andra stora och varaktiga funktionshinder,
som uppenbart inte beror pa normalt dldrande, har betydande svarig-
heter i den dagliga livsforingen och omfattande behov av stéd och
service.

-I den sista stora gruppen ska ala tre kraven vara uppfyllda for att
man ska kommaifraga for stod och hjap.
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| den nya lagen talas om de tio réttigheterna:

a rédgivning och annat personligt stod

a personlig assistans

o |edsagarservice

a kontaktperson

o avlosarservice i hemmet

a korttidsvistel se utanfér hemmet

a korttidstillsyn for skolungdom 6ver 12 &

a boende i familjehem eller i bostad med sérskild service for barn och
ungdom

o bostad med sérskild service for vuxna eller annat sarskilt anpassad
bostad for vuxna

a daglig verksamhet

Personlig assistent kan man fa om man har stora funktionshinder. Det
ska bara undantagsvis kosta nagot att fa stod och service enligt den
nyalagen.

-Som synes finns det stora mojligheter till stod och hjap i lagen fran
1994. For att fatillgang till olika insatser krévs det att personen tillhor
personkretsen och att man ansoker om stod och hjdp.

| varje enskilt fall gors en individuell bedémning av sérskilda tjans-
teman i kommunen (LSS-handl&ggare).

-Som ansbkande foréldrar ska man alltid gora skriftlig ansokan och
adrig n6ja sig med muntliga beslut. Det ska ocksa vara skriftligt sa att
ni kan 6verklaga det om ni inte & nojda, sa Mats Mansson.

Alla kommuner har skyldighet att informera om lagen och i de flesta
kommuner finns nu en informationsbroschyr. Om kommunen inte har
broschyren kan den bestdllas hos Socialstyrelsen i Stockholm tel.
08/783 30 03. Enstaka ex &r gratis. Tidskriften INTRA, som ges ut av
stiftelsen Utvecklingsstorda i Fokus, har skrivit mycket om LSS i
nummer 2/1993. INTRA kan bestéllas patel 08/690 93 60. (2001)

Information fran forsakringskassan

Agneta Ljungwall Bergstrand fran Forsakringskassan, Goteborg, in-
formerade om de ekonomiska stod familjer som har barn med funk-
tionshinder kan fa fran forsakringskassan, d v s vardbidrag, handi-
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kapperséttning, bilstdd, personlig assistans och tillfallig ford drapen-
ning.

-Véardbidrag kan forddrar soka om barnet har ett funktionshinder
eller sukdom som kraver extra vard, tillsyn och/eller har merkostna-
der. Ett krav &r att den sérskilda insatsen behdvs under minst sex m&
nader.

Véardbidraget bestar av fyra olika nivaer, helt bidrag (92 250 kr/ar
2001), tre fjardedels (69 188), halvt (46 125) och en fjardedels
(23 063). Bidraget & pensionsgrundande och skattepliktigt. En viss
del kan erhdllas som skattefri del om det finns merkostnader. V ardbi-
draget omprovas normalt vartannat & och kan betalas ut till manaden
fore barnet fyller 16 ar. Darefter kan barnet sav eventudlt erhdla
handikapperséattning.

Bilstod &r ett bidrag till hjalp for inkop av bil. Fordder kan fa bilstod
om barnets funktionshinder medfor att familjen inte kan dka med all-
manna kommunikationsmedel.

-Funktionshindret ska vara bestdende €eller i vart fal beréknas vara
under minst sju ars tid. Déarefter finns det mojligheter att anstka om
ett nytt bidrag. Bidraget bestar av ett grundbidrag pa 30 000 kr samt
ett inkomstprovat anskaffningsbidrag pa upp till 40 000 kr. Dessutom
kan extra bidrag utga for att anpassa bilen.

Assistansersattning ar ett ekonomiskt stéd som ger personen med
funktionshinder rétt till personlig assistent for att kunna leva ett mer
gavstandigt liv. Om det grundldggande behovet, d v s hjdp med per-
sonlig hygien, pa och avkladning, att &a och kommunicera samt att
assistenten ska vara va fortrogen med funktionshindret, uppgar till
mer an 20 timmar/vecka utgar ersittning fran forsakringskassan for de
timmar som 6verstiger detta antal.

-Det & kommunen som ansvarar for att behovet av personlig assistans
tillgodoses och kommunen ersatter i sadana fall assistansen de 20 for-
statimmarnal/vecka. Nér det géller barn méaste dess behov av hjép och
vard under storre delen av dygnet vara av betydligt stérre omfattning
an for friska barn.

Tillfallig foraldrapenning & erséttning for inkomstbortfall ndr en
fordlder maste avsta fran arbete for bl avérd av sukt barn. Erséttning-
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en kan utgd maximalt 120 dagar/ & och barn. Erséttningen kan betalas
ut till dess att barnet fyller 12 & och i vissafall upp till 16 &r.

-For barn som omfattas av LSS (Lagen om stod och service till vissa
funktionshindrade) galler sarskildaregler. For dem kan erséttning utga
fran 16 ars alder upp till dess de fyller 21 ar. Forddrarna till dessa
barn har ocksa rétt till tio kontaktdagar/barn och &r. Dessa dagar kan
anvandas till exempelvis féradrautbildning eller vid inskolning till
forskoleverksamhet. (2001)

Foreningsrepresentant Maj-Britt Naslund, diagnosgruppen PWS inom
RBU (Riksforbundet for rorelsehindrade Barn och Ungdomar), infor-
merade om PWS-gruppens arbete.

-I RBU finns det &tta diagnosgrupper, varav PWS-gruppen & en.
Varje arbetsgrupp har 2-4 personer. Var grupp har 4 personer.

Gruppen arbetar med att ordna stora medlemsméten en gang/ar, kon-
ferenser och tre olika lager varje &r.

-Informationsverksamheten & valdigt viktig. Tva ganger om &ret
kommer var egen tidning PWS-nytt ut. Dessutom haller vi forlasning-
ar om PWStill olika grupper i samhéllet. Vi har telefonkontakt med
foraldrar och kan pa olika sétt ge réd och stod, exempelvis genom
hembesok, sa Maj-Britt Naslund.

Nordiskt och internationellt samarbete med andra PW S-organi sationer
prioriteras ocksai PWS-gruppen.

Den som vill ha ytterligare information om diagnosgruppen PWS kan
vandasigtill :

RBU, Diagnosgruppen PWS

Box 6607

113 84 Stockholm

Tel: 08-736 26 00

Det finns en forskningsfond avsedd for forskning kring PWS. Mer
information om denna fond |&mnas av

Bjorn och Christina Grane

Fagelvagen 9,

441 40 Alings3s
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Har kan man fa& mer information

Socialstyrelsen informationsfoldrar
e-post: gos.order @special .lagerhus.se|
internetadress: http://www.sos.se/smkh/

artiklar ur Lakartidningen

internetadress. www.|akartidningen.se

(hér krévs prenumerationsnamn och nummer som
biblioteken kan hjalpatill)

OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man
internetadress: ww3.ncbi.nlm.nih.gov

SmégruppsCentrum
e-post: 1
hemsida: www.gsv.se/sgc

Adresser och telefonnummer till forelasarna

Barnlakare Ann-Christin Lindgren
Pharmacia

Lindhagensgatan 128:7

112 87 Stockholm

Tel: 08/695 80 00

Psykolog Margareta Wigren

Barn- och ungdomshabiliteringen
Stodteam Autism, Centrala enheten
541 91 Skévde

Tel: 0500-43 23 98

Med dr Arne Akefeldt

Barn- och ungdomspsykiatriska mottagningen
Drottninggatan 3 a

542 34 Mariestad

Tel: 0500- 47 8570

L ogoped Bodil Akefeldt

Barn- och ungdomshabiliteringen
Mariestads s ukhus

542 87 Mariestad

Tel: 0501- 626 37
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Rektor Christian Aashammar
Frambu

Sandbakkveien 18

N-1404 Siggerud

Norge

Tel: 0047- 64 85 60 00

Foreningsrepresentant Maj-Britt Naslund
Ellen Keys gata 23

582 49 Linkoping

Tel: 013- 17 77 38

Dietist Jennie Magnusson

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
SU/Ostra

416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Sjukgymnast Eva Beckung

Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
SU/Ostra

416 85 Goteborg

Tel: 031- 3434000

Specialpedagog Ann Catrin Rojvik,
gukskdterska Ann Marie Alwin
Agrenska

Box 2058

436 02 Hovas

Tel: 031- 91 10 90

Kurator Mats Méansson
FUB

Lillatorpsgatan 10

416 55 Goteborg

Tel: 031- 19 95 07
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Overtandl&kare Jan Andersson,
logoped Lotta §6green
Mun-H-Center, Odontol ogen
Medicinaregat 12

413 90 Goteborg

Tel: 031- 77338 20

Handl&ggare Agneta Ljungwall-Bergstrand
Forsakringskassan

Box 311 86

400 32 Goteborg
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