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Agrenska &r ett nationellt kompetenscentrum for
sallsynta diagnoser och en unik moétesplats for barn,
ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar,
deras familjer och professionella. Det ar belaget pa
Lilla Amunddn séder om Goteborg.

Agrenska &r en idéburen organisation som bedriver flera olika
verksamheter, sdsom familje- och vuxenvistelser, korttids- och
sommarverksamhet, personlig assistans samt kurser, utbildningar
och konferenser. Agrenska driver ocksé Informationscentrum for
sallsynta halsotillstand som ansvarar for att ta fram och kvalitetssakra
informationstexter till Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta
halsotillstand och sprida information om dessa.

Varje ar arrangeras drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séallsynta diagnos, i det har fallet Prader-
Willis syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med
diagnosen och eventuella syskon ny kunskap, mojlighet att
utbyta erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner

kring aktuella medicinska rén, pedagogiska fragor, psykosociala
aspekter samt det stod samhallet kan erbjuda. Barnens program
ar anpassat efter barnens forutsattningar, mojligheter och behov.

Denna dokumentation bygger pa forelasningarna i samband med
familjevistelsen och &r skriven av Sara Lesslie, redaktor vid
Agrenska. Innan informationen blir tillganglig for allmanheten har
varje forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan
vara att leva i en familj med ett barn med Prader-Willis syndrom
berattar ett foréldrapar om sina erfarenheter. Familjemedlemmarna
har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras aven pa Agrenskas webbplats, dar de
kan laddas ner i pdf-format: agrenska.se
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— Karakteristiskt for Prader-Willis syndrom ar en
okande aptit som kan 6verga i en fixering vid mat.
Tidiga insatser och en strikt diet ar en viktig del av
behandlingen och ar avgorande for att barnen mar sa
pass bra idag. Det sager Ricard Nergardh som ar
overlakare i barnendokrinologi vid Astrid Lindgrens
barnsjukhus samt vid Akademiska sjukhuset i
Uppsala.

Prader Willis syndrom, PWS, beskrevs forsta gangen 1956 av de tva
schweiziska barnlakarna Andrea Prader och Heinrich Willi.

— De beskrev fem barn som var uttalat muskelsvaga som nyfodda, de
utvecklade sedan kraftig 6vervikt och en psykomotorisk
utvecklingsforsening, sager Ricard Nergardh.

Ordet syndrom ar grekiska och betyder att springa tillsammans. Det
innebdr att en person har en grupp av symtom som férklaras av
tillstandet. Symtombilden vid PWS kan se olika ut hos olika personer,
men det finns ett antal huvudkriterier som néstan alltid finns och som
anvands nar diagnos stalls. Nar det géller Prader-Willis syndrom &r
det vanligt att barnen har en uttalad muskelsvaghet (hypotonus)
under nyfoddhetsperioden, och att de har atsvarigheter som
spadbarn.

— Mamman kan ha upplevt farre fosterrdrelser i magen och barn med
PWS ftds ofta ett par veckor fore berdknad tid. Som nyfédda ar
barnen ofta mindre an férvantat, orkar inte suga och visar inte heller
sa stort intresse for att ata, sager Ricard Nergardh.

Senare foljer oftast en kraftigt 0kad aptit och snabb viktokning.

Vanligt vid PWS ar ocksa kortvuxenhet, lag produktion av
kdnshormoner och sma yttre kdnsorgan, samt varierande grad av
intellektuell funktionsnedsattning (IF). Aven neuropsykiatriska
svarigheter kan férekomma.

— Idag tar vi, vid misstanke om syndromet, genetiska prover dar vi
kan soka specifikt efter den genetiska forandring som orsakar PWS.
Det gor att de flesta med syndromet far en diagnos redan under de
forsta levnadsveckorna. Att insatser kan sattas in tidigt ar avgérande
for att barnen mar sa pass bra som de gor idag, sager Ricard
Nergardh.
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Forekomst

PWS forekommer hos uppskattningsvis ett barn per 15 000 till

20 000 fodda. Det motsvarar ungefar 5-8 barn per ar i Sverige och
antalet ar konstant 6ver hela varlden i forhallande till antalet fodda
barn. Syndromet ar lika vanligt bland pojkar som flickor.

PWS-teamet pa Astrid Lindgrens barnsjukhus i Stockholm har kontakt
med drygt 50 barn som har syndromet.

En kromosomavvikelse orsakar syndromet

PWS beror pa olika typer av kromosomavvikelser pa kromosom 15
(plats q11-13).

— Vi vet att det ar dar felet ar belaget. Vi vet ocksa att olika genetiska
varianter av PWS har betydelse for vilka symtom som uppstar —
genotyp paverkar fenotyp. Vi ar annu inte sékra pa vilka av generna i
regionen som spelar storst roll for de symtom som uppstar, sager
Ricard Nergardh.

Alla gener i kroppen finns i tva kopior, dar den ena nedarvts fran
mamman och den andra fran pappan. Vid PWS saknas uttryck av
genkopiorna fran pappan i den aktuella regionen pa kromosom 15.
Generna som inte uttrycks kan ha "férsvunnit” av olika anledningar.
Den vanligaste orsaken ar att det har skett en deletion av generna
fran pappan (generna har forlorats vid celldelning). Ibland kommer i
stallet bada genkopiorna i regionen fran mamman. Detta kallas for
uniparentell disomi (UPD). En tredje orsak till att generna fran pappan
inte ar aktiva ar mer ovanlig och férekommer hos cirka 1 procent av
alla med diagnosen. | de fallen har kroppen bestamt sig for att
stanga ner” (metylera) generna fran pappan, vilket leder till att barnet
far PWS.

— Detta kan uppsta om man har en genetisk skada i det center som
styr av- och paslagning av gener. | de fallen kan dven

nastkommande barn till samma foraldrapar ocksa far syndromet. Det
ar bland annat darfor bra for familjen att kanna till den bakomliggande
orsaken till att ett barn fatt PWS.

Las mer om genetik pa sid 11

Kroppens hormoner ar paverkade

Hormoner styr en stor del av kroppens funktioner. Hormonerna
produceras i hypofysen, en liten kortel under hjarnan. Hypofysen
styrs av hypotalamus som sitter i mellanhjarnan. Hypotalamus styr
tillverkningen och frisattningen av manga olika hormoner som
tillvéxthormon, konshormon, skoldkortelhnormon och stresshormon.
Hypotalamus styr ocksa amnesomsattningen samt torst och aptit.
Hos personer med PWS fungerar inte hypotalamus som den ska
vilket bland annat paverkar aptit- och mattnadskansior,

© Agrenska 2022, nr 660 6
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konsutveckling och tillvaxt. Stora framsteg har skett inom varden nar
det galler behandling av PWS, och idag ges tillskott av tillvéxt- och
konshormoner for att minska konsekvenserna av brist pa dessa
hormoner.

Tillvaxten ar paverkad hos barn med syndromet

Tillvéxtkurvan kan se olika ut for olika personer med PWS, men ett
typiskt scenario for en tvaaring ar att barnet borjar ga upp i vikt utan
att samtidigt oka sin tillvaxthastighet. Barnet tappar da i langd jamfort
med jamnariga barn som inte har PWS. Utan medicinering blir
personer med syndromet kortare &n genomsnittet.

— Ett tidigt tillskott av tillvaxthormon har dock god effekt och rattar till
tillvaxtforlusten. Utan tillvaxthormon raknar man med att pojkarna blir
omkring 160 centimeter langa och flickorna cirka 145 centimeter, men
med tillvaxthormonbehandling nar de ofta normal slutlangd, sager
Ricard Nergardh.

Tillskott av tillvaxthormon har dven goda effekter aven pa
kroppssammanséttning, energiomséttning, muskelstyrka och skelett
— Barnen far en mer normal muskelutveckling och béttre proportioner
mellan muskler och fett. Det har ocksa kommit flera studier som visar
att barnens psykomotoriska formagor forbéattras av tillvaxthormonet,
och att effekten blir battre ju tidigare behandlingen startar, sager
Ricard Nergardh.

Tidigare fanns en radsla for att tidig medicinering kunde vara farlig,
eftersom barn med PWS ofta har tranga ovre luftvagar. En del har
ocksa stord somn med andningsuppehall vilket leder till dalig
syresattning. En del av dess problem kan férvarras vid medicinering
med tillvéxthormon.

— Vi gor alltid en sbmn- och andningsregistrering av barn med PWS
innan vi paborjar behandling med tillvaxthormon. | de fall de Gvre
luftvagarna ar valdigt tranga vantar vi med behandlingen. Annars
siktar vi pa att starta tillvaxthormonbehandling vid cirka sex manaders
alder.

Okad aptit — stort problem i vardagen

Manga barn och ungdomar med PWS har en stord aptit. Man kanner
inte till den exakta mekanismen bakom aptitstérningen men vet att
den ar komplex och att hypotalamus och flera aptitreglerande
hormoner &r viktiga. Hormonet ghrelin som i vanliga fall stiger mellan
maltiderna och stimulerar aptiten &r forhojt hos personer med PWS.
Mycket forskning tyder pa att férhojda nivaer av ghrelin spelar en
viktig roll for aptitstorningen. Barn och unga med PWS kan bli valdigt
upptagna av tankar pa mat och pa hur de ska fa tag i mer.
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— Genom att ha en tydlig struktur for maltidsordning, vad- och hur
mycket barnet skall ata, hjalper man dem sa att de kan &gna hjarnans
kapacitet at annat. De har systemen och rutinerna ska helst etableras
redan nar barnen ar sma. Det ar da viktigt att man har samma rutiner
och regler i alla miljoer dar barnen vistas, sager Ricard Nergardh.

Den paverkade aptiten ar ett av de mest karakteristiska symtomen vid
PWS. Intresset for mat kan dock variera mellan olika personer, och
det varierar ocksa mellan olika faser i livet.

Mellan 0 och 9 manaders alder visar barnen ofta inget intresse alls for
att ata, och de behdver nastan alltid sondmatas. Darefter (vid

ungefar 9-25 manaders alder) blir bade aptiten och tillvaxten battre.
Fran tvaarsaldern marks en viktuppgang hos barnet, aven utan okat
matintag, och efter fyraarsaldern kan aptiten 6ka markant. Fran
ungefar atta ars alder kan fixeringen vid mat och att &ta vara stor och
barnen letar da ofta fokuserat efter mat vilket kan vara svart att
avleda. Ofta ar da barnen skickliga pa att manipulera sin omgivning
for att fa tag i nagot att ata.

— | en omgivning som anpassats efter barnet kan vardagen fungera
bra, men nar miljon forandras avslojar sig bristen pa egenkontroll nar
det galler matintaget. Det finns inga studier som visar att man kan
lara barnet att sjalv kontrollera sin aptit — omgivningen behdver satta
granser och det ar darfor viktigt att alla som finns i barnets omgivning
agerar konsekvent, sager Ricard Nergardh.

Las mer om mat och atande pa sid 15

Pubertetsutvecklingen kan vara paverkad

Pubertetsutvecklingen hos bade pojkar och flickor styrs av hormoner.
Hos de allra flesta barn med PWS startar puberteten i normal tid men
den blir inte fullstandig. Unga med PWS har darfor oftast ingen
pubertetsspurt utan vaxer mer kontinuerligt. De behéver ibland
behandlas med kénshormoner for att puberteten ska fa ett mer
naturligt forlopp. Det ar bland annat viktigt for att bentatheten ska
utvecklas normalt. Barn som inte kommit i puberteten eller som har
en avstannad pubertetsutveckling bor behandlas med konshormoner.
(6strogen respektive testosteron). Kénshormoner har ocksa en positiv
effekt pa barnens kroppssammansattning, sa att fettmassan minskar
och muskelmassan 6kar. Behandlingen ar viktig for att forebygga
benskorhet senare i livet.

— Det ar ovanligt att flickor med PWS far spontana menstruationer.
D& behdovs 6strogenbehandling. Pojkarna behdver ofta tillskott av
testosteron, sager Ricard Nergardh.

En del med PWS har en nedsatt skoldkortelfunktion och det &r darfor
viktigt med regelbundna kontroller av skoldkortelhnormonnivaerna.

© Agrenska 2022, nr 660 8
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Bristen kan ersattas med tillskott av Levaxin. Symtomet ar ovanligt i
vuxen alder och ibland vaxer det bort hos de som fatt tillskott som
barn. Det ar ocksa viktigt att vara uppmarksam pa kortisolbrist.
Symtomen kan vara svarigheter att hamta sig efter en infektion samt
trotthet och blekhet.

Andra symtom

Skolios (sned rygg) ar vanligt bland personer med PWS péa grund av
nedsatt muskeltonus. Skolios behdéver ibland behandlas med korsett
for att rata upp ryggen.

— Det &r inte alltid mgjligt att behandla barn med PWS med korsett,
eftersom det kraver att barnet accepterar korsetten. Det &r ocksa
mojligt att operera om skoliosen blir svar och resultaten brukar vara
goda, sager Ricard Nergardh.

Manga av barnen har nedsatt smartkanslighet, vilket kraver extra
uppmarksamhet fran omgivningen sa att inte allvarliga sjukdomar
eller skador forbises. Det ar vanligt att temperaturregleringen &r
paverkad, s att barnen trots infektion inte far feber. Manga ar ocksa
okansliga for kyla och varme, vilket kan leda till att de pa vintern klar
sig i for tunna klader och pa sommaren i for varma.

Ofta fungerar mag-tarmsystemet langsammare och forstoppning ar
vanligt och viktigt att behandla. Det &r valdigt ovanligt att barn med
PWS kraks, troligtvis pa grund av muskelsvagheten.

— P& grund av den nedsatta smartkansligheten ar det sarskilt viktigt
att ta symtom som ont i magen, krakningar och forstoppning pa stort
allvar, sager Ricard Nergardh.

Forskning och nya behandlingar

Tidigare var det vanligt att dvervikt och fetma gjorde att vuxna
personer med PWS drabbades av olika komplikationer, sdsom
diabetes, hjart- och andningsproblem. Tack vare att PWS idag ofta
upptacks redan i spadbarnsaldern ar forhoppningen att sddana
problem kan undvikas om behandlingsrekommendationerna med
strikt kost och fysisk aktivitet foljs.

Internationellt har det gjorts flera kliniska studier om behandling av
aptitstorningen vid PWS. Flera studier om hormoner och amnen som
har betydelse for méattnadskénslan har genomforts. Personer med
PWS har vanligtvis laga nivaer av hormonet oxytocin. Oxytocin har
betydelse bland annat for beteende, formagan att knyta an och kanna
tillit samt hammar stress och angest. Troligen har det aven effekt pa
aptiten. | en studie fran 2017 har en forskningsgrupp i Frankrike gett
nyfédda barn med PWS oxytocin via nasspray.

— Det verkar som att amnet nar hjarnan via nasan och barnen i
studien fick ett mer normalt atbeteende som foljd av medicineringen.

© Agrenska 2022, nr 660 9
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Vad det kan fa for inverkan for framtida lakemedel blir spannande att
folja, sager Ricard Nergardh.

Det pagar flera studier med oxytocin pa bade barn och vuxna.

— Forskare ar dverens om att oxytocin ar av betydelse for aptiten hos
personer med PWS, men man har annu inte kartlagt pa vilket satt,
sager Ricard Nergardh.

Diazoxid ar en medicin som tidigare anvands for andra tillstand. Det
ar bra, forklarar Ricard Nergardh, eftersom en tidigare valkand
medicin ocksa har utredda biverkningar. Aptit styrs av sarskilda
nervceller i hypotalamus. Diazoxid paverkar dessa celler och minskar
fixeringen vid mat hos personer med PWS. RGH-706 ar en annan
substans som potentiellt ocksa kan dampa fixeringen vid mat.
RGH-706 paverkar ocksa signalering mellan celler i hypotalamus. |
djurforsok har substansen visat sig hdmma aktiviteten i de celler som
paverkar viljan att &ta &ven nar man ar matt.

— Det pagar mycket forskning som ar hoppingivande for personer
med PWS. Det kommer forr eller senare ge resultat, men det ar svart
att sdga nar. Jag tror inte att vi kommer kunna fa en medicin som
l6ser allt, men det kommer kunna bli vasentligt mycket enklare att
leva med PWS i framtiden, sager Ricard Nergardh.

Las mer pa Prader-Willi research foundation, fpwr.org

Ett nationellt vardprogram for omhandertagande av personer med
PWS é&r ute pa remiss.
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Fragor till Ricard Nergardh

Nar startar man med kbnshormonbehandling?

— Det varierar mycket. Vi mater nivaerna av det signalhormon som vill
att kroppen ska borja producera hormonerna som satter igang
puberteten. For flickor ar det vanligt att behandlingen startar vid 15—
16 ars alder. Pojkar kan ofta vanta lite langre eftersom de for de
mesta har en viss egen testosteronproduktion.

Hur visar sig matfixeringen och hur kan man hjalpa barnet?

— Den marks tydligt. Den finns som en réd trad hos barnet som
lyssnar direkt nar nagon sager nagot som har med mat att gora. Det
basta sattet att hjalpa barnet ar att fa bort sd manga stimuli som
mojligt som har med mat att goéra. Min kénsla ar att genom att ta bort
stimulusen ger man barnet majlighet att agna sig at annat. Samtidigt
kan forbud bli en trigger sa det ar viktigt med balans — en stangd
koksdorr ar battre an ett last skafferi.

Beror barnets viktokning under barndomen pa minskad
aktivitet?

—Ja, jag tror att det ar en del av forklaringen: andra barn ror pa sig
mer. Barn med PWS har ocksa en lagre energiforbrukning och skulle
darfor behtva rora pa sig annu mer.

Vad beror det pa att manga barn med PWS har trogt saliv?

— Det vet man inte, men det ar stora variationer. Inte alla har klibbigt
saliv, men manga. Det kan ha med genotyp och fenotyp att géra, men
jag har inget direkt svar.

© Agrenska 2022, nr 660 11
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— Prader-Willis syndrom &ar en genetiskt orsakad
sjukdom. Orsaken kan se lite olika ut hos olika
individer, men konsekvensen ar att ett antal gener pa
kromosom 15 péa den kopia som fatts fran den
biologiska pappan ar avstangda eller saknas. Det
sager Lovisa Lovmar som ar 6verlékare i Klinisk
genetik vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Metoderna for genetisk analys har forbattrats mycket pa senare ar.
For 40 ar sedan kunde vara gener bara analyseras pa en valdigt
oversiktlig niva, medan man idag kan kartlagga hela det manskliga
genomet, alltsa alla vara gener.

Varje individ har fatt halften av arvsmassan fran sin mamma och
halften fran sin pappa. Anlagen, alltsd generna, finns i cellkarnan i
kroppens celler. Det finns cirka 20 000 gener i den hoptvinnade DNA-
spiralen. De bildar 46 kromosomer (23 kromosompar). | varje cell
finns samma uppséattning gener, men olika gener ar aktiva i olika
celler och tidsperioder. Alla manniskor bar pa genetiska forandringar.
Forandringar sker hela tiden och det ar det som gor att vi ar olika.

— Vi ska vara olika. Variationerna har gjort att vara formagor
utvecklats genom historien. En del férandringar har betydelse for
genens funktion och kan ockséa ge olika symtom eller sjukdomar,
sager Lovisa Lovmar.

Nar man talar om mutationer menar man vanligen de férandringar
som leder till sjukdomstillstand. Eftersom generna utgoér mallar for
tillverkning av olika proteiner i kroppen kan mutationer medféra
konsekvenser nar proteinerna ska bildas. Det kan beskrivas som att
det blir "fel i koden” for just det proteinet.

Genetiska forandringar kan paverka gener och kromosomer pa olika
satt. Nar det saknas genetiskt material pa en kromosom kallas det
deletion och nér det finns extra genetiskt material kallas det
duplikation. Andra forandringar ar till exempel punktmutation (nér en
"bokstav” i den genetiska koden ar fel), translokation (nar bitar av
genetiskt material fran tva kromosomer bytt plats med varandra) eller
inversion (att en bit genetiskt material vridit sig).

En genetisk sjukdom &r inte alltid nedarvd fran en foralder. Det kan

ocksd vara en nyuppkommen férandring hos barnet som gor att
sjukdom utvecklas. Den nyuppkomna férandringen hos barnet blir
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dock arftlig och kan darmed foras vidare till ndsta generation.
Genetiska sjukdomar har olika nedarvningsmaonster, det vill saga de
arvs pa olika satt.

Genetik vid PWS

Vanligtvis anvands en genkopia fran vardera foraldern i varje cell,
men vid sa kallad imprinting, pragling, anvands bara den ena kopian.
Den andra kopian ar da "avstangd” — metylerad. Ett av de omraden
som ar genetiskt praglat finns pa kromosom 15. | omradet finns gener
som anvands selektivt: antingen anvands genkopian fran mamman
eller genkopian fran pappan. Den kopia som inte anvéands metyleras.
| omradet finns det alltsa en del gener dar vanligen genkopian fran
pappan anvands. Nar kopian fran pappan saknas, eller om den inte
fungerar, far barnet Prader-Willis syndrom.

— | de fall forhallandet ar det motsatta, alltsa da det ar kopian fran
mamman som saknas eller inte fungerar, sa finns det andra gener i
samma omrade som paverkas och barnet far Angelmans syndrom,
sager Lovisa Lovmar.

Diagnosen bekraftas med molekylargenetisk testning av
metyleringsstatus efter att symtomen hos barnet talat for att barnet
har PWS. Om barnet har syndromet visar analysen att enbart ett
maternellt (frAn mamman) metyleringsmonster finns.

— Det kan finnas flera orsaker till att det blir sdhar, séger Lovisa
Lovmar.

Hos cirka 70 procent av personerna med syndromet saknas en bit av
kromosom 15 (en deletion) fran pappan. Hos cirka 25 procent
kommer bada kromosom 15-kopiorna fran mamman. Detta kallas
uniparentell disomi, UPD. | ett fatal fall finns ocksa andra mer
ovanliga genetiska orsaker.

Ibland, dock mycket séllan, orsakas franvaron av genkopian fran
pappan av en strukturell forandring som en foralder ar barare av
(exempelvis en translokation). Darfor gors ibland kromosomanalys
aven pa foraldrarna.

I mycket séllsynta fall &r det istallet den genetiska regionen som styr
imprinting p& kromosom 15 som inte fungerar. Det kan bero pa en
deletion som innebar att imprinting center (IC) saknas. Kopian fran
pappan far dad samma metylering som kopian frAn mamman och
stangs av. Det kan ocksa bero pa en epimutation, som innebar att det
finns ett maternellt metyleringsmonster trots att bade kopiorna fran
mamman och pappan samt ett IC finns.
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Generna som ingar i den paverkade regionen har flera funktioner.
De har betydelse for hjarnans utveckling och funktion. Flera av
generna behovs for signalsubstanserna i hjarnan och kan paverka till
exempel aptitreglering och andra hormoner. Dér finns ocksa gener
som styr andra geners anvandning.

Arftlighet

| de allra flesta fall har PWS som sagt uppstatt hos barnet pa grund
av en deletion i den paverkade regionen eller pa grund av UPD.
Sannolikheten att samma foraldrapar far fler barn med syndromet ar
da mycket Iag, mindre &n 1 procent. Att den inte ar riktigt lika lag som
for vem som helst beror pa att nagon av foraldrarna kan ha
avvikelsen i vissa av sina celler och da eventuellt &ven i sina
konsceller, sa kallad gonadal mosaicism. Detta syns oftast inte vid
blodprov.

Ibland ar dock sannolikheten for att framtida syskon till ett barn med
PWS ocksa far syndromet mycket hogre. Det ar exempelvis nar det
finns en bakomliggande kromosomforandring. Darfor ar det viktigt att
ta reda pa vilken typ av forandring som orsakat syndromet.

Det ar ovanligt att personer med PWS blir foraldrar, men det har hant
att kvinnor med syndromet fatt egna barn. Om en kvinna med PWS
har en deletion &r sannolikheten 50 procent att den nedarvs till
barnet. Barnet far da Angelmans syndrom, eftersom kopian fran
mamman saknas.

Det gar alltid bra att vanda sig till Klinisk genetik vid det
universitetssjukhus familjen tillnor for att fa information om de
genetiska aspekterna av tillstdndet. Man kan ocksa be sitt barns
behandlande l&kare om remiss dit.
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Fragor till Lovisa Lovmar

Ar det alltid genkopian fran pappan som inte fungerar?

—Ja, generna som ar paverkade vid PWS ar inte aktiva pa
genkopian, eller ibland, som vid UPD, kommer bada genkopiorna fran
mamman. Imprintingen eller avstangningsmekanismen gor att
genkopior frAin mamman stangs av per automatik.

Vad éar det for skillnad mellan deletion och UPD?

— Det finns vissa delar av var arvsmassa som har stérre benagenhet
att brytas av och férandras. En sadan del finns pa kromosom 15, och
vid PWS ar det sarskilt tva storre deletioner som ar vanliga, T1D och
T2D. Vid UPD finns tva kopior av kromosomen, men bada kommer
frdn mamman och bada kopiorna av de gener som behovs for att inte
fa PWS ar darfor avstangda. Det har alltsa inte skett nagon deletion.

Gar det att aktivera mamma-genen och darmed lindra
symtomen?

— For att reversera forloppet kravs atgarder valdigt tidigt i fosterlivet.
Man vet inte exakt n&r metyleringen sker, men sannolikt innan fostret
ar fott. Idag har vi varken teknik eller nagot etiskt ramverk for att
kunna gora detta.

Hur blir nedarvningsmdnstret for syskon?
— Det hanger ihop med den bakomliggande orsaken sa det maste
man utreda for varje familj for att kunna veta.

Varfor finns det en foérhdjd sannolikhet att en kvinna med PWS
far ett barn med Angelmans syndrom?

— Det beror hur syndromet uppkommit hos kvinnan. Om kvinnan har
en deletion ar det en forhojd sannolikhet (50 procent) att deletionen
fors vidare till barnet. Om en kromosom med samma deletion som
orsakat PWS kommer fran mamman far barnet Angelmans syndrom.

Hur kommer det sig att det ar sa stora skillnader mellan
personer med PWS?

— Till viss del kan det bero pa den bakomliggande genetiska orsaken
till PWS. Det finns sannolikt ocksa flera olika forklaringar som ar
komplexa. Precis som vi ar olika, ar barn med PWS olika. Det &r inte
omgjligt att det kan finnas samverkan mellan manga olika genetiska
faktorer och de exakta orsakerna kanner vi inte till idag.
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Carl, 11 &r, kom till Agrenska tillsammans med mamma Ann, pappa
Anders och lillebror Gustav, 9 ar. Kvar hemma fanns ocksa storebror
Nils, 14 ar.

Under graviditeten med Carl kande Ann farre fosterrérelser an hon
gjort med Nils, tre ar tidigare. Ann fick gora ett tillvaxtultraljud dar man
kunde konstatera att allt sdg bra ut, men att Carl var liten.

— Aven storebror hade varit liten och vi blev lugnade av det och kande
ingen oro infor forlossningen, sager Ann.

Forlossningen startade naturligt tio dagar efter utsatt tid, och gick bra
men fick en dramatisk avslutning.

— Jag minns att de hade svart att fasta elektroden pa Carls huvud for
att hora hjartljud. Nar han kom ut hade han navelstrangen runt halsen
och hade bajsat i fostervattnet. Han skrek inte och de gick ivag med
honom for att sakra syresattningen, sager Ann.

Ann och Anders minns en spand stdmning i rummet nar Carl kom
tillbaka. En lékare konstaterade att hans testiklar inte var nere i
pungen och att Carl hade ett hogt gomvalv. Han hade ocksa en liten
haka och hans fot var bojd och handen vand inat.

— Han hade antagligen legat sa i magen och inte bytt position. Carl
var dessutom helt ointresserad av att ata. Vi blev inskrivna pa
neonatalavdelningen och en utredning satte igang direkt, minns
Anders.

Pa neo togs olika prover pa Carl och han fick en sond for att fa i sig
mat. Carl féddes i bérjan av december och det skulle drdja till efter jul
innan familjen fick aka hem.

— Det var en pafrestande tid med mycket oro. Dessutom hade vi Nils
hemma som mina foraldrar tog hand om. Den mesta tiden gick at till
att fA i Carl mat, men jag minns ocksa att jag grubblade mycket. Jag
funderade pa om det var nagot jag sjalv hade gjort under graviditeten
som hade orsakat att det var nagot fel pa Carl, sager Ann.

Forst nar Carl var fem manader gammal fick familjen beskedet att
han hade Prader-Willis syndrom.

— Nar vi val fick diagnosen var det ndstan en lattnad. Det var skont att
fa en forklaring och veta att vi inte hade gjort ndgot som hade orsakat
det, sager Ann.
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— Gemensamt for barn med Prader-Willis syndrom &r
att de utvecklar en omattligt god aptit och i nagon man
fixering vid mat. Genom strikta rutiner kring
matsituationen kan man skapa en trygg och lugn milj6
som hjalper barnet att fokusera pa annat. Det sager
Ellen Karlge-Nilsson som ar dietist pa Drottning Silvias
barnsjukhus i Goteborg.

Nar ett barn diagnostiseras med PWS pratar man tidigt om det
forvantade intresset for mat och atande.

— Den forsta tiden kan dock upplevas som motsagelsefull till den
informationen eftersom barnen da ar muskelsvaga, har svaga
sugreflexer och darfor initialt har svart att fa i sig tillrackligt med mat,
sager Ellen Karlge-Nilsson.

Sma barn med PWS kan ha svart med vissa konsistenser nar vanlig
mat introduceras, men strax fore tva ars alder brukar de flesta klara
all sorts mat och éater alltid upp. Da gar de ocksa ofta snabbt upp i
vikt.

— Det man inte vet medan ens bebis fortfarande ar liten ar hur stort
intresset for mat kommer att bli i framtiden. Samma diagnos tar sig
olika uttryck eftersom vi alla ar unika individer.

Lagre energibehov

Barn med PWS har ett lagre energibehov &n andra jamnariga. Trygga
rutiner ar viktiga for de ska ma bra och kunna fokusera pa annat an
bara mat. Det &r vanligt att man behdver anstranga sig for att
bibehalla en rimlig vikt eller minska i vikt. En rimlig vikt ger goda
forutsattningar for exempelvis battre rorlighet och god sémn.

De allra flesta barn med PWS pratar ofta om mat. De vill veta i forvag
var och nar det blir mat nasta gang. Vissa, men inte alla, ater valdigt
fort och borjar sedan direkt tanka pa nasta maltid.

— De ser maten som dagens huvudattraktion. Detta kan stélla till det
bade socialt och praktiskt i vardagen, sager Ellen Karlge-Nilsson.

Kroppen signalerar vara behov

Hunger ar en fysisk reaktion: magsécken drar ihop sig, blodsockret
faller och hormoner talar om for oss att vi bor ata.

Aptit ar den psykologiska och ké&nslomassiga aspekten av hunger,

som foljer vara sociala kulturella monster. Vid PWS &r aptiten alltid
mycket god, oavsett andra omstandigheter.
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Mattnad kanner vi nar en fylld magsack signalerar detta via
vagusnerven till ryggmargen. Vid PWS fungerar mattnadskanslan
daligt eller inte alls.

Mat och atande vid PWS

Mangden mat och dryck for en person med PWS ska anpassas efter
behovet. Generellt rekommenderas mat med lag fett- och sockerhalt.
Maten ska vara varierad och fiberrik, och serveras i faststallda
portioner.

— Struktur och trygga forutsagbara regler kring mat och maltider
underlattar vardagen. Det innebéar ocksa att personer runt barnet
maste veta vad som galler och varfor reglerna ser ut som de gor, sa
att de agerar konsekvent, sager Ellen Karlge-Nilsson.

Att bjuda nagon pa mat eller fika ses ofta i var kultur som en handling
av omtanke. Nar det galler personer med PWS handlar sann omtanke
om att respektera de regler kring maten som satts upp. Det ar viktigt
bade av fysiska och psykologiska skal att inte tumma pa reglerna och
gb6ra undantag.

Kroppens behov av naring

Behovet av vitaminer och mineraler ar lika stort hos barn med PWS
som hos andra, aven om energibehovet ar nagot mindre.

— Detta medfor séllan problem eftersom de ofta ater bra och varierat.
Ibland kan man behdva tillfora D-vitamin, som forutom att finnas i
solljus framst finns tillsatt i mejeriprodukter, sager Ellen Karlge-
Nilsson.

Kroppen behdver mat fran alla olika grupper av livsmedel:

Protein innehaller 4 kalorier per gram och finns i kétt, fisk, agg, linser,
bonor och fettldaga mjolkprodukter. Protein bestar av olika aminosyror,
varav en del ar essentiella. Det betyder att kroppen inte sjalv kan
tillverka dem, utan de maste tillféras via maten.

Kolhydrater ar ett samlingsnamn for starkelse, sockerarter och
kostfiber och innehaller ocksa 4 kalorier per gram. Fiberrika
kolhydrater &r bland annat gronsaker, grovt brod, frukt, kli och
flingblandningar.

— Det éar bra att vara forsiktig med socker eftersom det séta gor att
man garna ater mer.

Fett finns i olika former i maten och innehaller 9 kalorier per gram.
Mattat fett finns i kott och mejeriprodukter, enkelomattat fett finns i
oliv- och rapsolja, avokado med mera. Fleromattat fett finns i
exempelvis fisk, linfro-, majs- och solrosolja.
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Ellen Karlge-Nilsson tipsar om att fora matdagbok.
— Det kan kannas lite trakigt och fyrkantigt, men det ar ett jattebra
verktyg for att se vad barnet verkligen far i sig under en langre period.

Kroppens vatskebehov

Vatten ar den basta drycken, men det ar vanligt att barn med PWS
ogillar att dricka vatten. Vad det beror pa vet man inte riktigt. Manga
har ogillat vatten sedan ung alder, och en del har till och med svart att
borsta tdnderna.

— Ge inte upp, det har ar inte skrivet i sten. Det gar att fa ett barn med
PWS att dricka vatten, men man kan behéva jobba pa det. Ett tips
kan vara att erbjuda bubbelvatten, eller tillsatta nagra hallon sa att
vattnet far lite farg, sager Ellen Karlge-Nilsson.

Det ar bra att begransa mangden sot dryck aven nar den inte
innehaller sa mycket kalorier. S6t smak okar aptiten och det galler
bade socker och sétningsmedel.

— Vara vanor &r just vanor, vilket innebar att de gar att andra pa.

Gor en individuell tallriksmodell

Fordelningen av olika livsmedel pa tallriken gér mycket stor skillnad
for vad en person far i sig.

— Fyll garna halva tallriken med grénsaker inklusive rotfrukter, en
fijardedel med potatis, pasta, ris eller bréd och en fjardedel med kott,
fisk, 4gg, baljvaxter eller annat vegetariskt alternativ sdger Ellen
Karlge-Nilsson.

Det ar bra att halla utkik efter nyckelhalsmarkning, som star for
fiberrik mat med &g fett-, socker- och salthalt.

Tips for den som har ett hungrigt barn som ater for mycket:

e Belona aldrig med mat!

e Servera tre huvudmal och tva eller tre mellanmal per dag.

e Ha tydliga regler och struktur kring matbordet. Det ar viktigt att
alla i omgivningen sager och goér samma sak.

e Bromsa nar barnet ater for fort. Det tar ungefar 20 minuter for
kroppen att kdnna méattnad.

e Tank pa att din egen vardering av olika sorters mat ar
"smittsam”. HOj vardet pa mat som ar bra for barnet.

e Tank pa att det finns manga olika gronsaker att variera
mellan.

e Introducera ingen mat som du sedan maste ta ifran barnet.
Vissa saker som ar valdigt onyttiga ar ofta battre att skippa
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helt, an att tillata ibland. Risken om barnet far préva nagot
sarskilt gott en gang, ar att tjatet om att fa det igen aldrig
slutar.

e Barnet ska aldrig vara utan mat eller mellanmal, men maste
lara sig acceptera att hen ibland far ett annat alternativ.

Omgivningen har en nyckelroll

Barn med PWS ar ofta bra pa att manipulera sin omgivning att ge
dem mer mat. Det ar darfor av storsta vikt att personer runt barnet far
utbildning i vad syndromet innebéar och varfor det ar viktigt att
begransa matintaget.

— Grannar och snélla slaktingar kan vara luriga! De vill garna ge
barnet nagot gott for att vara snalla, inte minst nar barnet ber snallt.
Personal pa forskola, skola och fritids maste ocksa involveras i de
strategier och rutiner som satts upp.

Motion och traning ar nara sammanlankat med mat-
rekommendationer. Alla barn rekommenderas en timmes fysisk
aktivitet per dag.

— Forsok att fa in rorelse pa ett satt som blir roligt for barnet. Det kan
handla om att ga eller cykla nar man ska ta sig nagonstans, eller att
vara ute och spela fotboll eller géra nagot annat som barnet gillar.

Anvandbara rutiner hemma

Struktur och fasta rutiner ar nyckeln till en fungerande vardag for
manga familjer.

— Nér jag talar med foraldrar till barn med PWS om vad som varit
viktigt for dem sager de ofta att det varit bra att tidigt introducera goda
vanor och regelbundna maltider. Genom att lyckas vara konsekvent
kan man skapa en lugn och trygg miljo for barnet.

Nagra tips som kan underlatta:

e Handla inte hem mer &n vad som gar at.

e Servera maten pa sma tallrikar. 60-talsporslin ar ofta jattebra,
med mindre tallrikar &h moderna varianter.

e Servera fardiga portioner — undvik serveringsfat som star
framme pa bordet.

e Kodp hem mat som ar "sadar” god.

e Hitta ett bra matt for lagom mangd mat. En del anvander
ogonmattet, andra mater med vag.

e Servera en portion mat per person, eller servera tva halva
portioner om barnet annars ater for fort.

Bra produkter till inkdpslistan: gronsaker i alla former, linser, bonor,
frukt, bar, magert kott/fisk och skaldjur, potatis, fullkornsris,
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fullkornspasta, buljong till soppa och sas, tomater i alla former,
fettlaga naturella produkter, fettldga palagg, osotat grovt brod — garna
knackebrdd, flingor till grét, goda farska, frysta och torkade kryddor
samt fettldga sasalternativ.

Anvandbara rutiner vid fest och kalas

Barn med PWS kan inte ta ansvar for vad och hur mycket de ater,
men det gar battre om det finns regler som de kanner till. Rakna
aldrig med att de tackar nej om de blir erbjudna nagot att ata (aven
om vissa ar battre pa det &n andra).

Vid fest och kalas kan det vara bra att tanka till pa férhand for att
undvika jobbiga situationer. Skippa helst buffé-konceptet och lat
aldrig maten sta kvar framme. Laga mat som alla i séllskapet kan ata.
Barnet med PWS kan fa lite mindre mat under resten av dagen om
det blir mycket atande pa kalaset. Samtidigt ar det bra att fokusera pa
andra festligheter an just maten — rolig dukning, musik och aktiviteter
kan fa spela huvudrollen istéllet.

Be familj och vanner att inte lata mat sta framme nar ni ska komma till
dem som gaster.

— Ta med ett eget alternativ om du vet att det kommer serveras nagot
som barnet inte bor ata. Det brukar vara enklast.

Vissa barn med PWS, men inte alla, stjal garna mat och matrester.
Alla i barnets narhet behover darfor informeras om diagnosen och
vad den innebér. Ibland behdver familjen satta las pa kylskap, frys
och skapsdorrar i hemmet. En del laser istéllet dorren till koket. Att
installera funktionella las kan en arbetsterapeut hjalpa till med.

[-] - -
Fragor till Elien Karlge-Nilsson

Avtar intresset for mat med aldern?

— Vad jag har hort kvarstar intresset aven i vuxen alder. Med bra
rutiner etablerade tidigt i barndomen fungerar det &nda bra for
manga.

Ett barn med PWS pa forskolan reagerar pa att andra barn far ta
mer mat och inte hen. Ar det béttre att barnet sitter vid ett eget
bord och inte ser vad de andra ater?

— Jag tycker att det &r béattre att barnet ingar i samvaron sa mycket
som mdjligt och sitter och ater med de andra barnen. En bra idé kan
vara att dela upp barnets mat i halvportioner. D& far hen mojlighet att,
liksom de andra barnen, ta en andra portion.
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Intresset for mat kom inte 6ver en natt, utan succesivt. Familjen blev
tidigt instruerade i hur de skulle hantera Carls aptit. | borjan vagde
och matte Ann och Anders all mat. D& hade de ocksa tat kontakt med
en dietist. Carl har alltid fatt sin mat serverad portionsvis pa tallrik. |
manga ar var han nojd med sin portion och ifrdgasatte inte varfor
andra fick mer att ata.

— Vi har varit ganska forskonade fram tills nu, men mat &r absolut ett
intresse. Carl gillar att titta p& matlagningsvideor och han ar garna
med och lagar mat, sager Anders.

Den egna installningen till mat har varit nagot som framfor allt Ann
har fatt bearbeta.

—Jag har alltid varit en gottegris. Det fick jag tvinga bort. Vi har
diskuterat mycket kring detta med att ha godsaker hemma. Carl far
I6rdagsgodis. For oss har det fungerat battre an ett totalférbud. Han
far ett par bitar som vi handlar tillsammans och som Carl far vélja
sjalv, sager Ann.

Familjen har inte behovt satta las pa skafferi eller kylskap eftersom
Carl alltid har accepterat sin begransade mangd.

— Det ar egentligen forst nu som Carl vill ta mer och jamfér sin portion
med andras. Han kan bli arg och tycka att det ar orattvist nar vi
begréansar honom. Det &r nog dags att ta tag i dietistkontakten igen.
Vi behover det stbdet, sager Ann.
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— Att kommunicera ar en mansklig rattighet. Det ar lika
viktigt som att ata, dricka och rora pa sig. Det sager
Anna Nilsson som ar logoped pa Dart i Goteborg.

Dart ar vastra Sveriges specialistenhet for kommunikationsstdd och
digital delaktighet for personer med funktionsnedsattning, en del av
Sahlgrenska universitetssjukhuset. De arbetar patientnara, men
ocksa med utbildning, utveckling och forskning inom omradet.
Utgangspunkten ar alla manniskors ratt till kommunikation. En
rattighet som bland annat finns beskriven i svensk lag i form av
barnkonventionen och i FN:s konventioner, till exempel den om
rattigheter for personer med funktionsnedsattning.

Vad a kommunikation?

Kommunikation &r nar nagon gor eller sager nagot som nagon annan
reagerar pa. Allt utbyte av information mellan méanniskor, medvetet
eller omedvetet, a kommunikation. Vi soker kontakt for att fa narhet,
fa behov uppfyllda, vara delaktiga, lara oss saker, men ocksa for att
skapa social kontakt med omgivningen och smaprata. Det finns
manga olika satt att kommunicera, exempelvis genom tal, gester,
mimik, teckensprak, kroppskommunikation, skrift och bilder. Barn kan
visa att de vill kommunicera pa manga sétt, ofta genom att peka, titta
eller hamta nagot eller nagon.

— Tal och skrift &r de vanligaste satten att uttrycka sprak, men det
finns manga fler satt att kommunicera. Har vi gemensamma ord,
bilder eller tecken fér saker och ting ar det mycket enklare for oss att
forsta varandra, sager Anna Nilsson.

Att stddja ett barns kommunikationsutveckling

Anna Nilsson berattar att nar en person inte pratar eller pratar mindre
har vi som samtalspartners en tendens att kommunicera mindre med
den personen — vi borde gora tvartom!

Det ar vanligt att personer som har svart att uttrycka sig eller forsta
vad andra sager kanner stor frustration, vilket kan leda till ett
utmanande beteende. Att omgivningen anpassar sin kommunikation
och anvander alternativ kommunikation med personen kan forebygga
och minska ett utmanande beteende.

— Kommunikativa svarigheter finns inte inom oss utan mellan oss. Det
kan vara skont att tanka pa for det innebar att det gar att gora nagot
at det, sager Anna Nilsson.

Ofta behover omgivningen fundera pa — och forandra — sitt eget satt
att kommunicera for att underlatta for personen med
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kommunikationssvarigheter. En tumregel kan vara att anvanda sig av
en responsiv kommunikationsstil, vilket ocksa kallas for att uggla och
ser ut sahar:

1. Titta och lyssna: Se vad barnet gor och intresserar sig for. Var
uppmarksam pa signaler.

2. Vanta och férvanta: Visa att du vantar dig ett svar eller en
reaktion, och ge barnet gott om tid att uttrycka vad hen tycker
ar intressant eller roligt. Att vanta lite Iangre &n man forst tror
behdvs ar ofta nyckeln for att fa till en kommunikation. Visa
med ansiktsuttryck och kroppssprak att du ar férvantansfull
infor barnets reaktion.

3. Tolka och bekrafta: Tolka och bekrafta det barnet gor,
kommentera vad du ser med talade ord, tecken eller pekprat,
till exempel "ah, du leker med bilen” eller "du kanske spanar
efter katten nu?”. Detta ar ett satt att stimulera barnets
kommunikationsutveckling.

En annan strategi kallas for att rava. D& arrangerar man en situation
som man tror att barnet kommer att reagera pa.

— GOr nagot ovantat! Du som kommunikationspartner ska sedan
vanta och forvanta samt tolka och bekrafta barnet genom att satta ord
pa det som har hant, sager Anna Nilsson.

AKK som stod

AKK ar en forkortning av alternativ och kompletterande
kommunikation och finns for alla som har behov av ett alternativt satt
att uttrycka sig och/eller forsta talat sprak. Manga habiliteringar har
kurser for foraldrar som vill lara sig mer om dessa metoder och hur
man kan arbeta tillsammans med barnen.

Forutom lagteknologiska AKK-hjalpmedel finns det idag ocksa
hogteknologiska hjalpmedel som kan anvandas i samma syfte.
Exempel pa lagteknologiska AKK-hjalpmedel ar tecken som AKK,
samtalskartor och kommunikationsbocker med bilder.
Hogteknologiska hjalpmedel & exempelvis datorer och appar till
smarta telefoner och surfplattor.

— AKK ska garna vara multimodalt, alltsa att vi anvander manga olika
kommunikationssatt med barnet. AKK kan ocksa vara det du har
tillgangligt, som bilder i mobilen eller att ritprata, sdger Anna Nilsson.

For att AKK ska fungera behovs insatser och stod fran foraldrar,
skola, habilitering och andra berérda.

— Att anvdnda AKK som tecken och bilder gynnar alla barns
sprakutveckling, sager Anna Nilsson.
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Hur ska man bdérja?

Kommunikationshjalpmedel syftar till att forstarka, utvidga, utveckla
och underlatta. Nar ett nytt hjalpmedel ska introduceras ar det bra att
satta igang i ett par situationer som barnet gillar. Da blir det lattare att
lara in det nya. For att barnet ska forsta vad man ska anvanda
tecken, bildkartor och andra kommunikationshjalpmedel till — och vad
de betyder — behdver omgivningen vara modell. Den vuxna ska alltsa
sjalv anvanda samma kommunikationssatt som barnet, exempelvis
peka pa bilder, kombinerat med sitt tal.

— For att lara sig hur man till exempel pekpratar behéver man som
foralder stod. Det kan ta lang tid, men bilder ar mer konkreta an
talade ord och det &r lattare fér manga barn att lara sig att anvanda
bilder &n att lara sig prata, sdger Anna Nilsson.

AKK hammar inte talutvecklingen, det ar snarare tvartom. Den
minskade pressen att producera tal har indirekt en positiv effekt pa
talutvecklingen.

— Tal ar det mest effektiva kommunikationssattet och barnet kommer
att — om hen har férutsattningar for det — valja det lattaste och mest
accepterade sattet att kommunicera, sdger Anna Nilsson.

For att fa hjalp att komma vidare med barnets kommunikation kan
man vanda sig till en logoped, arbetsterapeut eller pedagog pa
habiliteringen.

— Vi brukar saga att eftersom det tar lite langre tid for manga barn
med funktionsnedsattning att lara sig kommunicera — borja tidigt, men
kom ocksa ihag att det aldrig ar for sent att borja med AKK, sager
Anna Nilsson.

Tips pa webbsidor:

vgregion.se/ov/dart — DART:s webbsida. Har finns mer kunskap om
kommunikation och AKK samt fardigt material till exempel
samtalskartor.

akktiv.se — Information och filmklipp om kommunikation och AKK.
Information om foraldrakurser, kurser for personal i skola och
forskola. Fardiga samtalskartor for utskrift.

bildstod.se — Material till bildstod med s6kmotor.
larportalen.skolverket.se — Tematiska arbetssatt och digitala
verktyg.

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten.
regionuppsala.se/infoteket/hitta-tips-och-verktyg/tecken-som-
alternativ-och-kompletterande-kommunikation — Gratis webbkurs i
TAKK fran habiliteringen i Uppsala.
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Fraga till Anna Nilsson

Var son pratar mycket, men vid utbrott far han en Iasning. Han
har en bild i huvudet om hur han vill ha saker och ting, men kan
inte kommunicera den. Hur kan vi underlatta for honom?

— Jag skulle foresla att ni anvander till exempel ritprat for att luska ut
hur er son vill ha det och vad som kan leda fram till ett utbrott. Att
ritprata ger er nagot gemensamt att rikta uppmarksamheten mot. Det
kan ocksa gora att ni kanner mindre krav pa att se varandra i dgonen,
vilket kan gora samtalet mer avspant. Det blir ocksa ett visuellt stod
som ar valdigt hjalpsamt fér manga. Vanta tills de starka kanslorna
lagt sig innan ni samtalar om hur han vill ha det — kanske flera dagar
efter utbrottet.

Kommunikation ar en av Carls styrkor

Nar Carl hade fatt diagnosen kopplades en rad specialister in. |
borjan var det mycket provtagningar hos endokrinologen for att stalla
in ratt hormonnivaer. Han fick extra tillskott av kortisol och boérjade ta
tillvéxthormon, en spruta om dagen.

— Att ta sprutan gick jattebra och det gor det an idag. Carls farfar har
diabetes och tar ocksa en spruta varje dag. Det har de gemensamt,
sager Anders.

Carl var runt ett ar nar han larde sig sitta. Nar han borjade forskolan
satt han pa rumpan och hoppade fram. Han var tva och ett halvt nar
han borjade ga. Innan dess fick familjen lite olika hjalpmedel av
habiliteringen for att stotta Carls gangutveckling.

— Med aldern har kontrollerna bade pa sjukhuset och hos
habiliteringen borjat glesas ut. Carl har haft en och samma
endokrinolog anda fran borjan, vilket har varit en stor trygghet. Hos
alla andra vardinstanser har det varit stor personalomséattning. Det
innebar att vi foraldrar hela tiden far upprepa allt och att Carl inte har
tryggheten i att tréffa samma person, sager Anders.

Carl kampade pa lange med att lara sig forma ord. Allt tog lite extra
tid och familjen anvande TAKK och bildstdd for att stétta.

— En period innan det lossnade stammade han mycket. Sedan
stamningen vuxit bort har talet kommit mer och mer. Idag gor han sig
forstddd, men det kan ta lite langre tid, sager Ann.

— Kommunikationen ar en av Carls starka sidor idag, sager Anders.
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Carl har inte varit sarskilt intresserad av att ha kompisar att leka med,
utan har varit n6jd med att vara med i bakgrunden nér broderna haft
vanner pa besok.

— Nu har Carl uttryckt att han ocksa vill ha kompisar, men han har lite
svarigheter socialt och hanger inte riktigt med sina jamnariga. Darfor
tyr sig Carl till vuxna. De ger honom mer tid s&ger han sjalv, sdger
Ann.

Det ar ocksa utmanande att aktivera Carl. Han tycker det ar roligt att
bada och simma, men framfor allt gillar han YouTube.

— Vi behover ha en tydlig malsattning om vi ska fa ivdg honom pa en
aktivitet. Carl &r oftast sa trott pa eftermiddagarna att han somnar i
bilen pa vag hem fran skolan, sager Anders.

Carl har alltid haft ett stort somnbehov och tidigare hade han
schemalagd vila under dagen i skolan. Det ar séllan nagra problem
att fa Carl i sang om kvallarna.

— Pa kvallen borstar han tanderna, tar sprutan, drar tacket dver sig
och somnar pa fem minuter. For det mesta sover han bra pa natterna
ocksa, sager Ann.

— Manga barn med Prader-Willis syndrom har ocksa
autism eller autismliknande symtom. Det tar sig olika
uttryck hos olika personer, men svarigheterna kan
avhjalpas om omgivningen har forstaelse for vad de
innebar. Det sdger Suzanne Steffenburg som ar
overlakare pa BNK pa Drottning Silvias barnsjukhus i
Goteborg.

Barnneuropsykiatriska kliniken, BNK, ar en utredningsenhet for barn
med neuropsykiatriska funktionsnedsattningar (npf). BNK gor
utredningar dar misstanke finns om autism och adhd, ibland ocksa
intellektuell funktionsnedsattning (IF) i kombination med andra
neuropsykiatriska svarigheter. P& enheten arbetar bland annat lakare,
psykolog, logoped och specialpedagog.

Neuropsykiatriska svarigheter gar inte att diagnostisera med ett
blodprov. En IF-diagnos stalls efter en utredning som bestar av olika
kognitiva tester. Vid autism handlar det om att bedoma bland annat
en persons formaga till kommunikation, kéansloméssig kontroll och
socialt samspel.
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Vad ar kognition?

Kognition ar en manniskas formaga att tanka abstrakt, ldsa problem
och fungera i vardagslivet. Vid normal kognition kravs bade minnes-
och inlarningsformaga samt formaga att kunna fokusera och I6sa
olika uppgifter. Det behdvs aven ett sprak och ett arbetsminne. Det ar
manga olika delar som maste fungera for att en god kognitiv funktion
ska uppnas. Kognitiv formaga méats genom olika psykologiska tester.
D& undersoker lakare, psykologer och pedagoger vilken
utvecklingsniva barnet befinner sig pa. Beroende pa barnets alder
mater man olika formagor hos barnet, bland annat finns det en
spraklig del och en del dar man tittar pa logiskt tankande. Under
utredningen tittar man ocksa pa 1Q-niva. Pa 1Q-skalan ligger en
normal kognitiv funktion pa 100. Majoriteten av befolkningen ligger
mellan 85 och 115. En person som hamnar under 70 pa 1Q-skalan
har en intellektuell funktionsnedséttning (IF). IF graderas enligt en
skala dar 50—70 motsvarar en lindrig IF, 30-50 en mattlig IF och 15—
30 en svar IF.

— Det ar viktigt att barn med intellektuell funktionsnedsattning far en
IF-diagnos eftersom det okar forstaelsen for svarigheterna med
inlarning och ger ratt att ga i sarskola, séager Suzanne Steffenburg.

PWS och intellektuell formaga

De allra flesta barn med PWS har en lindrig till mattlig IF. En
konsekvens av en intellektuell funktionsnedsattning ar att inlarning tar
langre tid. Arbetsminnet ar ocksa paverkat och det &r vanligt att man
gor om samma fel flera ganger. Spraket och kommunikationen ar
ocksa en viktig del som ofta ar nedsatt hos barn med PWS.

— Nastan alla barn med PWS lar sig att tala aven om de har en
forsenad talutveckling. De har ofta ett stort ordférrad, men en samre
ordforstaelse. Det kan leda till missforstand, sager Suzanne
Steffenburg.

Visuellt stoéd brukar underlatta inlarningen for barn med PWS.
Konkreta instruktioner som ar uppdelade i flera led &r ocksa bra.
Praktiskt ar det alltid bra att visa hur nagot faktiskt gar till férst och att
sedan upprepa allt, flera ganger.

— Nagot som &r bra att ha med sig ar att barn med intellektuell
funktionsnedséttning har svart att forsta undertoner i spraket. Darfor
ska man mena det man sager och inte anvanda uttryck eller ironi,
séger Suzanne Steffenburg.

PWS och autism

Vid en neuropsykiatrisk utredning med misstanke om autism goérs
bedomningen utifran tvd omraden. Den forsta delen handlar om
sociala och kommunikativa formagor. Manga barn med autism har
sprakliga svarigheter, men aven dar det finns ett sprak anvands det
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inte pa det forvantade sattet. Det finns ocksa en nedsatt formaga till
socialt samspel. Svarigheterna handlar framfor allt om férmagan till
omsesidighet i kommunikationen. Barn med autism agerar utifran sig
sjalva och pa sina egna villkor i kommunikationen, det ar sallan en
tvavagskommunikation.

— Upplevelsen ar att barn med autism inte ar sarskilt inkAnnande i
kontakten med andra. Man forstar inte att det behévs émsesidighet i
kommunikationen, sager Suzanne Steffenburg.

Den andra delen av autism ar kopplat till beteenden. Det kan till
exempel handla om specifika intressen, svarigheter med férandringar
och fixeringar. Det handlar ocksa om sensorisk kanslighet for ljud,
ljus, berdring, material och temperatur till exempel.

— En tredjedel av barnen med PWS uppfyller kriterierna for autism,
men min erfarenhet sager att betydligt fler har autistiska symtom och
svarigheter, sager Suzanne Steffenburg.

Manga barn och ungdomar med PWS har tydliga svarigheter med det
sociala samspelet. Exempelvis anvander manga en mycket
upprepande kommunikation, och staller fragor flera ganger trots att
de har fatt svar. Manga tolkar ocksa sadant som andra gor pa fel satt.
En del barn med PWS har svart for att dela med sig. Det ar vanligt
med en nedsatt empatisk formaga, perioder av utbrott,
tvangsmassighet, angestproblematik och nedstamdhet.

— Det férekommer ocksa sjalvdestruktiva beteenden som till exempel
skin-picking, vilket innebar att man petar i sar och nagelband. Det ar
vanligt vid PWS och férekommer hos dver 50 procent, sager Suzanne
Steffenburg.

Att bryta negativa beteenden

Ett barn som saknar férmaga att kommunicera vad han eller hon vill
eller hur han eller hon mar kan reagera med ett utbrott eftersom det
ar det enda tillgangliga uttrycksmedel som finns.
Beteendeproblematik kan ocksa bero pa helt andra saker an
kommunikationssvarigheter.

— Manga negativa beteenden &ar en omedelbar reaktion pa ljud, ljus
eller forandringar som att man byter aktivitet, sdger Suzanne
Steffenburg.

Ibland kan sjalvdestruktiva beteenden bero pa inre stimulans. Hos ett
hyperaktivt barn kan ett sjalvdestruktivt beteende trappas upp som i
en spiral. Suzanne Steffenburg berattar att hyperaktiviteten brukar bli
battre med aldern. Orsaken till utbrott beror ofta snarare pa yttre
stimulans, till exempel att rutiner saknas eller bryts. Det kan ocksa
handla om att barnet inte vet vad som ska handa eller &r radd for
nagot.
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— Om man till exempel vet att barnet alltid far utbrott i affaren kanske
foraldrarna far acceptera att det inte gar att ha med barnet déar, sager
Suzanne Steffenburg.

Barn med PWS ar kansliga for uppbrott och stora omvalvande
handelser i livet. Det inte &r heller ovanligt att orsaken till utbrott och
sjalvdestruktiva beteenden kan vara en 6verskattning av barnets
formaga. Det ar viktigt att gora en kartlaggning av orsaker till
beteenden sa att man vet vad man kan ha for forvantningar pa
barnet. Da ar det viktigt att forst utesluta bakomliggande orsaker som
sjukdom eller smarta.

—Jag vet att detta ar lattare sagt an gjort och darfér behover
foraldrarna professionell hjalp. Vet vi orsaken kan vi lara oss att se
nar ett utbrott ar pa vag och "kryssa forbi det istallet for rakt emot
det”. Pa sa satt kan vi avleda och distrahera med nagot annat, sager
Suzanne Steffenburg.

Alla barn med PWS har rétt till en utredning av sina férmagor.
Suzanne Steffenburg avslutar med att betona att det inte bara har
betydelse for skolval, utan ocksa for att man som foralder ska veta
vad man kan férvanta sig och hur man bast kan stotta sitt barn.

Fraga till Suzanne Steffenburg

Nar far man gora en utredning?

— Det finns inget som ar bestamt i tid utan det &ar nar det finns behov
av en utredning. Behoven kommer oftast forst i skolaldern eftersom
alla barn gar i en gemensam forskola. Det &r viktigt att utredningen

gors infor skolvalet, darfor ar det vanligt att den gors i femarsaldern.

Rutiner ar viktigt for Carl

Nagot som upptar mycket av familjens tid och kraft ar Carls humor.
Stress och press leder ofta till lAsningar och utbrott. Att komma ivag i
tid pA morgonen ar svart och kraver noggrann planering fran
foraldrarnas sida.

— Vi jobbar med trygga rutiner. Carl fungerar lite som Skalman. Han
ar hyperkanslig och kanner han att vi ar stressade laser det sig for
honom och han kan fa utbrott. Han behover till exempel hjalp med att
knyta skorna och det kan behéva géras om 10 ganger innan det blir
ratt, sadger Ann.
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Gott om tid ar ofta en férutsattning, men som inte alltid hjalper.

— Aven da vi &r i tid kan det I3sa sig vid den allra sista lilla detaljen
innan vi kommer ut genom dorren. Det ar ett litet lotteri varje morgon.
Vi forsoker uppmuntra och forstarka nar det har varit en bra morgon,
sager Anders.

Det ar svart for Carl att lara sig av sina egna misstag och sarskilt av
en situation som redan har eskalerat.

— Det ar vi som far lara oss hur vi ska forhindra att situationen
uppstar. Pa senare ar har han blivit verbal och fysisk pa ett annat
satt. Det ar framst riktat mot oss foraldrar och hans bréder, men nu
har det aven héant i skolan vid ett par tillfallen, sager Ann.

Carl ar medveten om sina egna utbrott.

— Han sager att det bubblar i honom och att han inte kan stoppa det
nar det val hander. Han ar sjalv medveten om att det inte ar bra, men
kan inte lagga band pa sig. Han kan bli valdigt angerfull efterat, sager
Anders.

— Alla manniskor, och i synnerhet barn som har
neuropsykiatriska diagnoser, mar bra av att vardagen
ar meningsfull, begriplig och hanterbar. For att lyckas
med en aktivitet tillsammans med barnen ar
forutsagbarhet och forberedelse viktigt. Det séager
Andreas Svensson, som ar specialpedagog och
arbetar som npf-konsulent pa Agrenska.

De neuropsykiatriska funktionsnedsattningarna (npf) innefattar
huvudsakligen adhd, OCD (tvangstankar och tvangshandlingar),
autism och Tourettes syndrom (tics).

— Det har ar diagnoser som gar in i varandra och som kan vara svara
att skilja at. De bygger pa méanskliga funktioner och darfor kan alla
k&nna igen sig i dem, sadger Andreas Svensson.

Det ar vanligt att barn med PWS ocksa har autism eller autistiska
symtom, &ngest och ett sjalvdestruktivt beteende. Aven
tvangshandlingar forekommer.

Autism

Autism ar ett samlingsnamn for funktionsnedsattningar som paverkar
en persons satt att tdnka, vara och kommunicera med andra
manniskor. Personer med autism har ofta svarigheter inom tre olika
omraden:
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Central koherens innebar samordning av intryck, tankar och kanslor.
Att ha svarigheter inom omradet central koherens betyder att en
person har svart att se helheter och samband. Manga med autism
feltolkar och missforstar pa grund av att de fokuserar pa detaljer och
delar av helheten och darmed missar det stérre sammanhanget.
Detta har stor betydelse aven for hur man tolkar sociala koder.

Bristande mentalisering eller Theory of Mind handlar om att manga
med autism inte automatiskt funderar och reflekterar éver hur andra
tanker. De har svart att satta sig in i andras kanslor och behov for
stunden och att férestalla sig hur nagot kommer bli i framtiden.

Perception handlar om hur vi tolkar olika sinnesintryck. Manga med
autism kan reagera pa ljus, ljud, doft, beroring och smak.

— Det kan vara svart att avgora hur nagot kanns nar det ar varmt eller
kallt till exempel. En person med autism har forstarkta sinnen, sager
Andreas Svensson.

Verktyg for samspel och kommunikation

For att vi manniskor ska fungera och vara motiverade i olika
situationer i vardagen kravs att vi bryr oss om det som vi haller pa
med — vi behdver vara intresserade. KASAM star for kansla av
sammanhang och ar ett begrepp som gar att applicera pa saval
vardagslivet som skolan och arbetsplatsen.

— For att ni till exempel ska orka lyssna pa min forelasning behdver
informationen hora till ert intresseomrade, det vill sdga vara
meningsfull. Kunskapen maste vara pa ratt niva och darmed vara
begriplig, och ni behdver ha energi nog att orka lyssna for att hela
forelasningen ska vara hanterbar, sager Andreas Svensson.

Att vardagen och skolan ar meningsfull, begriplig och hanterbar &r
sarskilt viktigt for barn med neuropsykiatriska diagnoser. Andreas
Svensson beréattar att genom att arbeta systematiskt kan skolan och
familjen ge barnet en k&nsla av sammanhang och darmed
forutsattningar for en fungerande skola och vardag.

Npf och aktivitet

Det kan vara svart att lyckas aktivera personer med en
neuropsykiatrisk funktionsnedsattning. Andreas Svensson forklarar
att det i grunden ofta handlar om att omgivningen inte ar tillrackligt
tydlig. For att lyckas med en aktivitet tillsammans ar forutsagbarhet
grunden. Det ska vara tydligt vad som ska handa, var, nar, hur l&nge,
varfor, hur, med vem, vad som hander sedan och sa vidare.
Forutsattningarna behover presenteras pa ett satt som barnet kan ta
till sig och forsta.
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Det géller dessutom att vacka ett intresse och motivera barnet. Ibland
kan en aktivitet behdva forberedas under en langre tid. Andreas
Svensson berattar att han brukar "sa ett fr6”, genom att prata
uppmuntrande om den stundande aktiviteten lite varje dag.

— Om jag borjar prata om sommarlager redan i januari kommer det, i
basta fall, till slut kdnnas som att idén kommer fran barnet sjalvt,
sager Andreas Svensson.

Lat barnet vara delaktigt och fa veta syftet med aktiviteten. Ett satt att
motivera barnet kan vara att saga att vi tar den h&r promenaden
tillsammans och néar vi kommer fram grillar vi korv. Ett kta
engagemang och intresse fran deltagande vuxna ar sarskilt viktigt for
barn som har svart med sociala koder.

— Att som vuxen sta bredvid med kaffekoppen kommer inte att
fungera. Ett genuint engagemang fran vuxna ar ofta en
framgangsfaktor, séager Andreas Svensson.

Genom att visa bilder eller filmer pa platsen och aktiviteten ar det
mindre sannolikt att det blir ovantade éverraskningar och lasningar,
men det blir inte alltid som man tankt sig.

— Den viktigaste fragan ar att bestamma vad vi gor om det inte
fungerar. Ha alltid en plan B. Jag jobbar med barn som har svart for
flexibilitet, da galler det att sjalv vara flexibel. Dessutom ar det sa
otroligt viktigt att kommunikationen med barnen ar okonstlad. Var dig
sjalv och undvik ironi och sarkasm, tipsar Andreas Svensson.

Folj Andreas Svenssons arbete som npf-konsulent pa Facebook och
Instagram. Sok pa npfkonsulent.

Fragor till Andreas Svensson

Bor man forsdka bryta tvangshandlingar?

— Det &r svart att bryta dem. Risken &ar att det kommer nya ritualer.
Fundera 6ver for vem tvangshandlingarna ar besvarande? Ibland kan
det vara vart att acceptera en del ritualer eftersom risken annars ar
att man triggar tvangstankarna annu mer.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter och arbetsmetoder

Barnteamet pa Agrenska har bred kompetens och stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser, daribland
Prader-Willis syndrom. Under vistelsen pa Agrenska
har barnen ett eget anpassat program med aktiviteter
som ska bidra till att starka deras delaktighet och
sjalvkansla. Barnteamet ar noga med att anpassa
innehallet s& att dagens aktiviteter blir optimala for
varje barn.

Barn med Prader-Willis syndrom har olika kombinationer av symtom
som forekommer i varierande svarighetsgrad. Det ar darfor viktigt att
alltid se varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har man
utformat veckans program for barnen och ungdomarna.

— Aven om en del symtom och behov férenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksa sina egna individer med egna
personligheter. Det utgar vi ifr&n vid alla méten har p& Agrenska,
sager Hanna Borg som ar pedagog och arbetar i barnteamet.

Infor en familjevistelse laser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar med foraldrarna
om barnen med diagnos. De far ocksa information fran barnens
skolor. Dérefter skraddarsys veckans aktiviteter med barnen. Aven
syskonen far ett eget program.

— Vi gor allt for att se barnen vi har framfor oss och anpassa den
pedagogiska verksamheten efter dem. Grunden ar lyhérdhet infér
barnets forutsattningar, sdger Hanna Borg.

Delaktighet

Ett dvergripande mal for familjevistelsen pa Agrenska &r att barnen
ska kanna sig delaktiga. Detta utgar ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och halsa, som ar
Varldshalsoorganisationens (WHO:s) begreppsram for att beskriva
halsa och funktionsnedsattning. Modellen tar hansyn till kroppsliga,
personliga och omgivande faktorer och det dynamiska samspelet
mellan dessa. De &r alla lika viktiga fér mdjligheterna att genomfora
olika aktiviteter och for hur delaktig en person kan kanna sig.
Eftersom en funktionsnedsattning ofta ar bestaende, blir de
omgivande faktorerna (och anpassningen av dem) mycket viktiga.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p& Agrenska &r att skapa
motestillfallen med andra barn med samma diagnos och deras
syskon. | de motena kan de k&nna en unik gemenskap och utbyta
erfarenheter. Programmet p& Agrenska ar ocks& utformat for att
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skapa en miljo dar barn och elever kénner trygghet och trivsel. Varje
familj har en huvudansvarig fran barnteamet, och barnens
forutsattningar, intressen och behov ar utgangspunkten vid
utformning av aktiviteter.

Mojligheterna till delaktighet och inflytande 0kar om barnet vet vad
som ska handa och vilka férvantningar han eller hon har pa sig.
Darfor ar personalen lyhord for barnens uttryck och 6nskemal.

— Dessa generella mal ar exempel pa tydliggorande special-
pedagogik. Ett tryggt inslag ar att de sma barnen far traffa dockan Ida
varje morgon som ocksa har Prader-Willis syndrom. Ida har glaségon
och tar en spruta varje dag, precis som flera av de andra barnen,
sager Hanna Borg.

Specifika mal for familjevistelsen for Prader-Willis syndrom
Under vistelsen for Prader-Willis arbetar pedagogerna mot
diagnosspecifika mal. Ett sddant mal ar att goéra maten till ett naturligt
inslag i vardagen. | samrad med foraldrarna tydliggors forhallningssatt
och matvanor. Barnen serveras anpassad kost med individuella
portioner och fardiga mellanmal.

Ett viktigt mal for veckan ar att minska konsekvenserna av inlarnings-
och koncentrationssvarigheter. Pedagogerna ser till att det finns en
tydlig struktur och fasta rutiner bade i aktiviteter och i miljo.
Aktiviteterna ar val forberedda och aterkommer varje dag och
personalen anvander sig av konkret material och ger korta och tydliga
instruktioner med hjalp av ord, bilder och tecken.

Ett annat mal under veckan ar att stimulera och stddja kommunikation
och tal. Barnteamet anvander konkreta ord och visualiserar med
tecken och bilder. Instruktioner ges en at gangen, i korta meningar.
Pedagogerna ar ocksa nog med att ge barnen tid, invanta och ge
bekraftelse. Viljan att kommunicera stimuleras genom musik, lekar
och samlingar.

Programmet ar ocksa utformat for att uppmuntra socialt samspel och
kamratrelationer. Det sker genom gemensamma aktiviteter och
samlingar. Barnen leker samarbetslekar dar var och en deltar pa sina
egna villkor och far uppleva att de lyckas. Barnet far vuxenstod nar sa
behdvs i arbetspass och aktiviteter samt under den tid som uppstar
daremellan.

— Vi pedagoger ar ocksa lyhorda infor barnens kanslolage och
trotthetsniva. Vi ar noga med att ge utrymme for vila nar sa behovs,
sager Hanna Borg.
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P& Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjalvstandiga aktiviteter,
liksom lugna lekar med mer motoriskt kravande. For att uppehalla
den fysiska orken samt stimulera fin- och grovmotoriken har barnen
manga olika aktiviteter bade inne och ute som uppmuntrar till rérelse
pa ett motiverande satt. Barnen leker till exempel ute i skogen och pa
stranden. Inomhus ar det aktiviteter med bild och form och musiklekar
med rorelser — allt utifran barnens egna unika forutsattningar.

Agrenskas observationer
Under familjevistelsen for Prader-Willis syndrom samlade personalen
in information om hur vél olika aktiviteter fungerade for barnen med
diagnos. Pedagogerna samtalade aven med barnens skol- och
forskolepersonal om hur vél olika aktiviteter fungerar i barnets
vardagsmiljo. Barnteamet har darefter identifierat insatser som har
varit framgangsrika for att kompensera for barnens svarigheter:
e att ge vuxenstdd i aktiviteter, lek samt vid nya uppgifter
e att ha rutiner och struktur
e att forbereda aktiviteter noga med korta instruktioner som ges
individuellt
e att ge extra tid och flera repetitioner av uppgifter och
aktiviteter
e att anvanda AKK (tecken som stod, bildstdd)
e att finnas till hands for att kunna forklara
e att anvanda material och uppgifter som ar anpassade och
varierade
e att ha tydliga regler och forhallningssatt.

Skolans stod — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

| skollagen betonas barnens rétt till anpassat stdd. Lagen garanterar
alla elevers ratt att utvecklas sa langt som mgjligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behoéver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram upprattas. | det
ska det tydligt framga vilka malen &r och hur de ska uppnas.

Atgarder som kan bli aktuella & exempelvis handledning och
fortbildning av personal, anpassning av miljon, kompensatoriska
hjalpmedel, pedagogiskt stéd och anpassningar av elevgruppen.
Atgarderna — eller beslutet om att inte ta fram ett atgardsprogram —
kan overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka
anpassningar han eller hon sjalv dnskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den "goda cirkeln” igang. Den innebar att
lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. D&
uppmuntras utvecklingen, sager Hanna Borg.
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Specialpedagogiska skolmyndigheten, SPSM (spsm.se), eller
kommunens resursteam kan hjalpa till med radgivning.

Las mer p& Agrenskas webbplats: agrenska.se

Lanktips:

komikapp.se — material och inredning.

lekolar.se — forskola och skolmaterial, leksaker, pyssel och
hjalpmedel.

widgitonline.se — symbolstod och bildstdd.

Carl gar i séirskolan

Carl gar i femte klass i sarskolan. Han &r bland de yngsta i klassen
som bestar av honom och fem andra elever.

— Det fungerar jattebra. Det har aldrig varit nagot problem med att fa
ivag Carl till skolan och han &ar valdigt motiverad. Det svara kan vara
att behova avsluta ett moment nar han inte ar helt fardig, sager
Anders.

Carl har en lindrig intellektuell funktionsnedsattning och inlarningen
gar framat hela tiden. Just nu tranar han mycket pa alfabetet och pa
att skriva. For att stotta har skolan bland annat inlasning och
lasplattor som kan underlatta finmotoriken.

— Vi blir standigt éverraskade éver hur mycket han lar sig. Igar
pratade vi om att det ar saltvatten har pa vastkusten. Da berattade
han for mig att i sjoar ar det soétvatten och de stdrsta sjdarna i Sverige
ar Vanern och Vattern, sager Anders.

Skolan ar viktigt ocksa for det sociala.

— Kompisarna i skolan betyder mycket for honom och han séger att
han kommer sakna dem nar vi aker bort, séager Ann.
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Syskon till barn med funktionsnedséattning behéver
kunskap, nagon som lyssnar pa dem och majlighet att
traffa andra i samma situation. Det visar erfarenheter
fran Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation ar inte lik ndgon annan relation. Den &r ofta livets
langsta relation, och den innehaller nastan alltid bade positiva och
negativa inslag.

Studier av syskon till barn med funktionsnedséattning visar
foljande:

e Syskonen har en bristfallig kunskap om sin brors eller systers
funktionsnedsattning och foraldrarna 6verskattar ofta hur
mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Det gar inte att
veta hur mycket syskonet forstatt och hur han eller hon har
tolkat informationen om funktionsnedsattningen och vad den
innebar.

e Att ta till sig kunskap tar tid. Det &r viktigt att prata om saken
kontinuerligt eftersom situationen forandras, precis som
barnets fragor och funderingar.

Studierna visar ocksa att syskon maste fa mojlighet att stalla sina
egna fragor om systerns eller broderns funktionsnedsattning.
Informationen om diagnosen gar ofta via foraldrarna, men det finns
saker som syskonen inte vagar eller vill prata med sina foraldrar om.
Det ar vanligt att syskon bar pa fragor som de aldrig vagat stélla till
nagon. En del ar radda att funktionsnedsattningen smittar, andra har
en kansla av skuld och tror att de sjélva kan ha orsakat skadan eller
sjukdomen.

Intervjuer med syskon visar att de behover bli sedda och bekréaftade.
De behover kdnna att de ocksa far egen tid med foraldrarna; tid som
ar sarskilt avsatt for dem och inte bara ar tid som "anda blev dver”.

Kunskap, k&nslor och bemastrande

Under familjevistelserna pa Agrenska har barnteamet utarbetat ett
koncept for syskonen som utgar ifran kunskap, kanslor och
bemastrande.

Kunskap fas utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat fram

tilsammans eftersom det ofta ar lattare att formulera fragor i grupp.
Fragorna besvaras sedan av en lakare, sjukskoterska eller annan
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kunnig person. Syskonen far ocksa hjalp med strategier for hur de
ska hantera fragor fran omgivningen om syskonet med
funktionsnedsattning. Ambitionen ar att de ska ha fatt med sig bra
verktyg for att hantera sadana situationer nar de aker hem fran
Agrenska.

Kéanslor hanteras genom ett 6ppet och tillatande klimat, dar alla ska
kanna sig bekvama med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som grupp.
DA blir det lattare att prata om personliga saker. Det ar viktigt att inte
avvisa jobbiga kanslor utan istallet bekréafta och satta ord pa dem.

Bemastrande handlar om att hitta vagar och strategier i vardagen, om
att utbyta erfarenheter med andra syskon och att satta ord pa sadant
som kan kallas for "daliga hemligheter”. Det kan handla om sorg 6ver
att inte ha fatt en bror eller syster som man kan leka med pa samma
satt som ens kompisar leker med sina syskon. Tankarna kan vara bra
och logiska, men kan ocksa bli tunga att bara om man inte far prata
om dem.

Las mer om syskon

Det finns mycket konkret information om vart arbete med
syskongrupper p& Agrenskas webbplats. Dér finns bland annat
information om syskonrollen i olika aldrar, arbetsmaterial som
exempelvis verktyg for samtal med syskon, filmer och litteraturtips:
agrenska.se/syskonkompetens

Carl har tva syskon

Nar Carl foddes var storebror Nils 3 ar. Idag ar han 14 ar och en
ansvarstagande storebror. Foréldrarna beskriver det som att Nils fick
vaxa upp ganska fort.

— Nér Carl var nyfddd bodde Nils i flera veckor hos mormor och
morfar. FOr mig ar det en sorg att Nils blev lite forbisedd som liten och
det kanns som att vi missade flera &r med honom nar vi fick lagga sa
mycket tid pa Carl, sager Ann.

For Carl ar Nils en forebild. Han &r tdlmodig, pedagogisk och hjalper
sin lillebror.

— Han har verkligen blivit en lugn och empatisk person som &r otroligt
forstaende och inkannande med Carl. For Carl ar Nils favoriten, sager
Anders.

For lillebror Gustav som ar 9 ar har det periodvis varit tufft med en
storebror som det stélls andra krav pa an pa honom sjalv.
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— Gustav tycker att mycket ar valdigt orattvist. De tva ar valdigt olika
och de ar lite osams ibland. Det ar forst nu Gustav borjar forsta att
nagot ar annorlunda med Carl, sager Ann.

Ann och Anders forsoker hitta pa aktiviteter tillsammans med
syskonen utan Carl for att de ska fa lite egentid. Familjen har varken
avlastning eller korttidsboende for Carl.

— Det har tagit emot lite att s6ka avlastning, men vi skulle behdva lite
mer tid till syskonen och att Carl far géra nagot bara for honom. En
viktig sak som vi har lart oss med aren ar att vaga saga ne;j till hjalp
och vardbesok. Man ska ha tid och kraft att omsatta det i vardagen
ocksa och det ligger alltid pa oss foraldrar, sager Anders.

For Ann och Anders ar det viktigaste att vardagen fungerar. Att vara
foralder till ett barn med PWS har gett manga insikter.

— Vi vantar in och later vara barn komma till tals. Vi stressar inte, utan
ar flexibla och véljer vara strider. Aren med Carl har gett oss en storre
forstaelse, ett lugn och ett och annat gratt harstrd, sager Anders.

Carl ar i férsta hand Carl och inte sin diagnos.

— Empatisk, oradd, social och nyfiken. Nar Carl ar sig sjalv ar han en
otroligt gullig och ink&nnande kille. Det &r inte Carl nér han har
utbrott, sdger Ann.

— Vi rekommenderar att barn i behov av sarskilt stod
tidigt har kontakt med tandvarden. Om det finns
svarigheter med tal, sprak och atande behovs aven
kontakt med logoped. Det sager dvertandlakare
Danijela Toft och logoped Agneta Rubensson, som
arbetar pa Mun-H-Center.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén samt
pa Odontologen, vid Sahlgrenska universitetssjukhuset i Géteborg.
Det ar ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhélsa och
munmotorik hos personer med sallsynta halsotillstdnd. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhandertagande och en hdgre
livskvalitet for de berorda patientgrupperna och deras anhériga.

| Sverige finns ytterligare tva odontologiska kompetenscentrum for
sallsynta halsotillstand inom tandvarden, ett i Umea och ett i
Jonkdping.
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MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska traffar Mun-H-Center under
familje- och vuxenvistelserna manga personer med olika
funktionsnedsattningar. Efter godkannande fran vardnadshavare gor
en tandlakare och en logoped en 6versiktlig undersoékning och
beddmning av barnens munhalsa och munnens funktioner.
Observationerna, tillsammans med information som vardnadshavare
lamnat, sammanstalls i en databas, MHC-basen.

Kunskap om séllsynta halsotillstand sprids via MHC-appen, och via
Mun-H-Centers webbplats, mun-h-center.se

Munhalsa vid Prader-Willis syndrom
Foljande munrelaterade symtom kan férekomma hos personer med
Prader-Willis syndrom:

e |ag utsondring av saliv (salivsekretion)

e tandslitage pa grund av tandgnissling och dental erosion

e Dettfel

e avsaknad av tandanlag

e hogre smarttroskel

e nedsatt kdansel i munhalan

e fOrsenat tandframbrott.

— Idag har vi traffat glada och samarbetsvilliga barn. Nagra hade
paverkad saliv och tandslitage. Det varierade lite hur garna barnen
ville bli undersdkta, men alla barn medverkade, sager Danijela Toft.

Muntorrhet

| en studie fran 2020 undersoktes salivsekretionen hos 30 personer
med PWS med en medelalder pa 10 ar. Slutsatsen var att barnen i
genomsnitt hade en mycket lag tuggstimulerad salivsekretion (0,475
ml/min jfr 0,8 ml/min i kontrollgrupp). Det ar ok&nt varfér barnens saliv
ar mer trogflytande.

— Seg eller bubblig saliv &r ett tecken pa muntorrhet och kan 6ka
risken for tandslitage och karies, sdger Danijela Toft.

Att smorja munnen med till exempel solrosolja eller olika smoérjande
och salivstimulerarande produkter kan lindra torra och kansliga
munnar och underlatta sjalvrengéring i munhalan.

Tandgnissling

Tandgnissling ar vanligt nar barnet fortfarande har mjolktander. Om
intensiv tandgnissling fortséatter nar de permanenta tdnderna kommit
fram kan det ge besvar i form av isningar i tinderna. Det kan leda till
huvudvark, smarta i kakarna och slitage pa tanderna som ibland ger
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besvar. En bettskena kan skydda, men kraver att man kan gora ett
avtryck av barnets mun och att hen sedan accepterar bettskenan.
Manga personer som gnisslar tander finner en stimulans och ett lugn
genom att gnissla, vilket ar viktigt att tanka pa nar man valjer
avledningsforemal eller -aktivitet.

— Tandgnissling i kombination med dental erosion pa grund av

till exempel krakningar kan orsaka omfattande tandslitage, sager
Danijela Toft.

Forebyggande tandvard

Det ar en stor fordel om den férebyggande tandvarden &r sa bra att
en god munhalsa kan bevaras. Da kan man undvika smarta, karies
och infektioner. Att komma igang med goda vanor tidigt ar viktigt. Alla
bor borsta tanderna med fluoridtandkram tva ganger om dagen.
Tandvarden rekommenderar foraldrar att hjalpa sitt barn med
tandborstningen tills barnet ar motoriskt moget att ta stérre ansvar for
tandborstningen, oftast i 10—12 ars alder. Det finns manga olika typer
av hjalpmedel som kan underlatta munvarden. Goda kostvanor ar
viktigt, tumregeln ar att tanka pa maltidsfrekvensen, dricka vatten
som torstslackare samt att undvika mat pa natten.

— | forsta hand ar det forstas viktigast att sékerstalla barnets tillvaxt
och néringsintag. Det ar ocksa bra att kompensera med en bra
forsvarsfaktor som lite extra fluor, sdger Danijela Toft.

Danijela Toft tipsar ocksa om olika hjalpmedel vid tandborstning. Som
att visualisera tid med en tandborste som blinkar eller med ett enkelt
timglas. Andra exempel ar bildstdd med ett tandborstschema och
hjalpmedel for forstorat grepp, en tandborste som borstar alla sidor av
tanden samtidigt (Collis-curve) och munvinkelhallare.

— Det ar viktigt att skapa rutiner. En del barn tycker inte om smaken
pa tandkramen eller att det skummar, da finns det andra alternativ.
Extra fluor i tandkramen och munskoéljning kan vara bra for manga.
Liksom att med viss regelbundenhet géra en egenkontroll med
infargning av t&dnderna, sager Danijela Toft.

Att tanka pa:

e Det ar viktigt med tidig kontakt med barntandvardsspecialist
och forstarkt forebyggande tandvard.

e Det ar bra om barnet gar pa tata besok med inskolning hos
tandlakaren for att rengdra tanderna, fluorlacka och forsegla
kindtanderna.

e Tandlékaren bor informeras om barnets diagnos, och tand-
och bettutvecklingen maste foljas sarskilt genom kontakt med
tandregleringsspecialist.
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e Det ar viktigt att kontrollera om tandanlag saknas, och planera
for att sluta luckor eller ersatta tander senast vid tio ars alder.

e Forbered garna barnet pa tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pa lokalerna, tandlakaren och stolen
barnet ska sitta i (anvandbara bilder finns pa bildstod.se och
kom-hit.se).

e Under tandvardsbesoket kan manga ha nytta av takil
stimulans genom till exempel en tyngdvast eller olika foremal
att pilla pa.

Mun-H-Center och specialistkliniker for pedodonti erbjuder barn och
ungdomar med sarskilda behov ett anpassat
tandvardsomhandertagande.

Munmotorik vid PWS

Bland de 80 personer i aldrarna 3—40 ar som finns i MHC-basen med
Prader-Willis syndrom har 6ver halften ett svarforstaeligt tal och
symtom pa hypoton muskulatur, som 6ppen mun i vila och lag tonus i
lapparna. En mindre andel har &t- och dricksvarigheter och bristande
salivkontroll.

Vad gor logopeden?

En logoped kan till exempel utreda barnets kommunikationsférmaga,
sug-, tugg- och svaljformaga samt oralmotoriska formaga. Logopeden
kan ocksa ge rad angaende matning och atande, bedéma hur barnet
bast tranar sin kommunikation samt vid behov ge tips pa oralmotorisk
traning.

— Huvudregeln for all logopedisk tréning ar att alla ska veta vad som
ska tranas och varfor. Ibland kan det kdnnas 6vermaktigt och da kan
det vara bra att tanka pa att vanliga vardagsaktiviteter som att ta och
dricka olika saker ocksa kan vara bra traning, sager Agneta
Rubensson.

Oralmotorisk tréaning

Malet med oralmotorisk traning ar att 6ka styrkan i lappar och
kindmuskulatur, vilket kan forbattra at- och tuggformagan och aven
artikulationsformagan. Traningen kan ocksa ge béttre forutsattningar
att kontrollera saliven och darmed minska saliviackage. Ibland finns
behov av att 6ka eller minska kansligheten i barnets mun.

— Att minska kénsligheten i munnen kan i sin tur underlatta for
mojligheterna att ta hand om tanderna, som ju ska halla hela livet.
Det kan bli lattare att borsta tanderna och att besoka tandvarden,
sager Agneta Rubensson.
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Oralmotorisk traning kan till exempel géras med massage eller
vibrationer i och utanpa munnen eller med en sa kallad munskarm
eller lip trainer.

Bitovanor

Det ar vanligt att barn har bitovanor eller sa kallade "oral habits”.
Beteendet kan ha olika orsaker. Det kan till exempel bero pa oro,
smarta i munnen eller handla om sjalvstimulering som upplevs som
positiv for barnet. Det ar darfor viktigt att forst ta reda pa orsaken
innan man beslutar om eventuell behandling. Behandlingen kan besta
av stimulering och tuggtraning, men ocksa av att férsoka byta ut det
som barnet biter eller suger pa till lampliga foremal. Exempel pa
hjalpomedel som ar anpassade ar Chewytubes, "tuggtuber”, eller
"bitsmycken”.

— Att tugga ar viktigt for att minska bitbeteendet. Tuggandet gor ocksa
att barnet kdnner mattnad och kan ata lagom mycket, sager Agneta
Rubensson.

Som foralder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser i varden. Da kan man be
habiliteringen att samordna kontakten mellan tandlakare, logoped,
oralmotoriskt team och nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera den oralmotoriska formagan i
vardagssituationer i skrifterna Uppleva med munnen, Nedsatt
salivkontroll eller Bitbeteende. De finns att lasa eller bestélla pa Mun-
H-Centers webbplats mun-h-center.se

Fraga till Danijela Toft och Agneta Rubensson

Vad gor man at erosion patanderna?

— | mjolktanderna gor vi séllan ingrepp, men i de permanenta
tanderna kan man till exempel behova fylla ut med plastmaterial for
att laga tanden.

Mitt barn kan inte spotta efter tandborstning, vad kan vi gora?

— Det &r vanligt hos personer som har problem med tungrorlighet. Det
basta sattet att Ova pa att spotta ar att suga med sugror, be till
exempel logopeden pa habiliteringen om hjalp. Att inte spotta ut efter
tandborstning medfdr ingen fara. Halten av fluor i barntandkram ar
lag.

© Agrenska 2022, nr 660 44



Prader-Willis syndrom

© Agrenska 2022, nr 660

Prader Willi-foreningen i Sverige ar en ideell férening
for personer med PWS, deras anhdriga och
yrkesverksamma som moter personer med syndromet
| sitt arbete. FOreningen har éver 200 medlemmar och
ar en del av Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Foreningen arbetar med att sprida kunskap om Prader-Willis syndrom
och anordnar bland annat ett seminarium om PWS tva ganger om
aret.

— Manga ganger kan det vara svart for anhoriga och personal att hitta
information. Vi ger stdd och information om vart man kan vanda sig
och besvarar olika fragor, sager Petra Greby som éar ordférande i
foreningen.

| styrelsen sitter anhoriga och yrkesverksamma som arbetar med
personer med Prader-Willis syndrom. En viktig del av féreningens
arbete ar att folja den senaste forskningen om PWS. Det finns en
svensk insamlingsstiftelse for forskning om Prader-Willis syndrom
med syfte att samla in pengar och mdjliggora framtida och battre

behandlingar.

Las mer om hur man kan bidra pa ipwf.se

Prader Willi-féreningen i Sverige ger ut en medlemstidning tva ganger
om aret. Ett medlemskap kostar 300 kronor per familj och ar.

Las mer och bli medlem pa, prader-willi.se
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Prader-Willis syndrom

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser bildades for snart
25 ar sedan av en grupp foraldrar till barn med olika
syndrom. Det &r en paraplyorganisation dar ett
sjuttiotal olika diagnosforeningar finns representerade.

Riksférbundet Sallsynta diagnoser arbetar for att alla som lever med
ett sallsynt halsotillstand ska fa tillgang till vard- och stodinsatser i ratt
tid och utifrdn behov. Férbundets uppdrag &r att driva fragor som ror
personer med funktionsnedséttning, sprida kunskap om sallsynta
diagnoser och patala att forskning kravs. Personer som lever med
sallsynta halsotillstand ska inte missgynnas pa grund av att andra inte
kanner till s& mycket om deras situation. Férbundet har genom aren
drivit flera projekt dar resultatet har blivit konkret material som alla far
ta del av, sdsom utbildningsfilmer, sammanstallningar av rattigheter
inom halso- och sjukvarden och tips pa hur man kan gora en sa
kallad sallsynt vardplan.

De 16 000 medlemmarna representerar over 100 olika diagnoser som
sinsemellan &r valdigt olika. Gemensamt &r att alla halsotillstand ar
livslanga, sa gott som alltid obotliga och nastan alltid har genetiska
orsaker.

— Det ér séllsynthetens dilemma som férenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet i sig. Man kan latt kénna sig ensam om
man ar den enda i sin hemstad som lever med ett sallsynt
halsotillstdnd, men tillsammans &r vi starkare, sager Malin Grande,
kanslichef pa Riksforbundet Sallsynta diagnoser.

Har hittar du Riksférbundet Sallsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Prader-Willis syndrom

Informationscentrum for séillsynta hiilsotilistind
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Sedan mars 2020 har Agrenska uppdraget att ta fram
och kvalitetssakra diagnostexter till Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand och
sprida information om dessa.

Informationen &r till for personer som arbetar inom vard, omsorg,
skola och socialtjanst. Den vander sig ocksa till de som lever med ett
séllsynt halsotillstand, deras narstdende och andra som de har
kontakt med. Kunskapsdatabasen kan &ven vara anvandbar for
personer som arbetar pa en myndighet.

| databasen finns utforlig, kvalitetssakrad information om fler an

300 sallsynta halsotillstand. Nya diagnostexter tillkommer varje ar,
och befintliga texter uppdateras regelbundet. Underlagen till texterna
skrivs av medicinska specialister i Sverige. Informationen bearbetas
av redaktorer vid Informationscentrum och faktagranskas av en
sarskild expertgrupp. Berdrda intresseorganisationer ges ocksa
mojlighet att lamna synpunkter pa innehallet.

Fragor, forslag eller synpunkter?
Kontakta Informationscentrum via e-post
sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
eller telefon 031-750 92 00.

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sallsynta halsotillstand:
socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-

halsotillstand/

Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid Agrenska:
agrenska.se/informationscentrum
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Prader-Willis
syndrom

En sammanfattning av dokumentation nr 660

Prader-Willis syndrom, PWS, orsakas av flera
olika kromosomavvikelser pa kromosom 15, som
paverkar flera av kroppens funktioner. Typiskt for

syndromet ar att det nyfédda barnet har uttalad
muskelsvaghet och atsvarigheter. Fran nagra ars
alder och upp i vuxenlivet marks en kraftigt 6kad
aptit, olika grader av kognitiv paverkan samt
ibland beteendeproblematik.

Det foéds uppskattningsvis 5—-8 barn med
syndromet i Sverige varje ar. PWS éar lika vanligt
bland pojkar som flickor. Behandlingen syftar till

att minska konsekvenserna av de olika
funktionsnedséattningar som syndromet medfor.

Den komplexa symtombilden kraver ett

multiprofessionellt omhandertagande med hansyn
till sdval medicinska som psykologiska aspekter.

| dokumentationen kan du bland annat lasa om
medicinsk bakgrund, genetik, kommunikation
samt mat och atande. Dessutom ges en inblick i
hur det &r att leva i en familj med ett barn med
Prader-Willis syndrom.

FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER
o Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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