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Prader-Willis syndrom

PRADER-WILLIS SYNDROM

Agrenska arrangerar varje &r drygt tjugo vistelser for familjer fran hela
Sverige. Till varje familjevistelse kommer ungefar tio familjer med
barn som har samma séllsynta diagnos, i det hér fallet Prader-Willis
syndrom. Under vistelsen far foraldrar, barn med diagnosen och
syskon ny kunskap, méjlighet att utbyta erfarenheter och traffa andra

i liknande situation.

Foraldraprogrammet innehaller forelasningar och diskussioner kring
aktuella medicinska ron, pedagogiska fragor, psykosociala aspekter
samt det stod samhéllet kan erbjuda. Barnens program ar anpassat
efter barnens forutsattningar, mojligheter och behov. | programmet

ingar forskola, skola och fritidsaktiviteter.

Faktainnehallet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Johanna Lagerfors, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig for allmanheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen eller syndromet berattar ett foraldrapar om sina

erfarenheter. Familjemedlemmarna har i verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras &ven pa Agrenskas webbplats, dar de

kan laddas ner kostnadsfritt som pdf: agrenska.se
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Prader-Willis syndrom
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Prader-Willis syndrom

Medicinsk information om Prader-Willis syndrom

— Prader-Willis syndrom orsakas av en kromosomavvikelse
som paverkar flera av kroppens funktioner. Men genom tidig
diagnos och behandling kan vi idag ge barn med syndromet en
bra livskvalitet.

Det séiiger Ricard Nergirdh som ér barnlikare och éverlikare
vid Akademiska sjukhuset i Uppsala.

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

— Det finns dock beskrivningar av personer langt tillbaka 1 historien
som med stor sannolikhet haft syndromet, séger Ricard Nergérdh.

Ett syndrom ér ett antal symtom som upptriader tillsammans, och
symtombilden ser olika ut hos olika personer. Men det finns ett
antal huvudkriterier som anvinds nér diagnosen stélls.

Nar det géller Prader-Willis syndrom é&r det till exempel vanligt att
barnen har en uttalad muskelsvaghet (hypotoni) under
nyfoddhetsperioden, och att de har uppfodningsproblem som
spadbarn.

— De orkar ofta inte suga, men visar heller inte sa stort intresse for
det, sidger Ricard Nergérdh.

Senare foljer oftast en kraftigt 6kad aptit och snabb viktokning.
Kromosomavvikelsen som orsakar syndromet medfor ocksa
kortvéxthet, lag produktion av kdnshormoner och underutvecklade
yttre konsorgan, samt varierande grad av kognitiv
funktionsnedsittning. Aven neuropsykiatriska svérigheter kan
forekomma.

— Idag tar vi vid misstanke om syndromet genetiska prover dér vi
kan soka specifikt efter den fordndring som orsakar PWS. Det gor
att de flesta med syndromet far sin diagnos redan under de forsta
levnadsveckorna. Under de senaste aren dr det bara nagra fa som
fatt diagnos efter ett ars alder, sdger Ricard Nergardh.

Vissa utseendedrag dr vanliga vid Prader-Willis syndrom. Hénder
och fotter dr ofta sma, ansiktsskelettet litet, pannan smal och
ogonen mandelformade. Ansiktet &r pa grund av muskelsvagheten
ofta fattigt pa mimik. Personer med PWS behover inte ha ett
uppenbart avvikande utseende, men likare som traffar ménga barn
med syndromet ser ofta likheter dem emellan.
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— Manga barn med fetma har till exempel kraftiga hiander, men hos
overviktiga barn med PWS ser man ofta snarare ganska gracila
fingrar som smalnar av utat. Sjalvklart finns det minga barn som
inte har PWS som har sddana fingrar, men for oss som traffar
ménga med diagnosen blir det anda ett kinnetecken, séger Ricard
Nergardh.

Forekomst

PWS forekommer hos uppskattningsvis ett barn per 15 000 till

20 000 levande fodda. Det motsvarar ungefér 5-8 barn per ar i
Sverige, och antalet dr konstant 6ver hela virlden i forhallande till
antalet fodda barn. Syndromet &r lika vanligt bland pojkar som
flickor.

PWS-teamet pa Astrid Lindgrens barnsjukhus i Stockholm har
kontakt med ungefir 55 barn som har syndromet.

En kromosomavvikelse orsakar syndromet

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

— Vi vet att det dr dér felet dr beldget, men vi dr dnnu inte sdkra pa
vilka av generna i den regionen som spelar storst roll for de
symtom som uppstér, sdger Ricard Nergardh.

Vid PWS saknas den genkopia som drvts fran pappan i den aktuella
regionen.

—PWS ir det forsta manskliga syndrom man kéinner till dar
arftligheten fungerar pé det viset.

Generna som saknas kan ha ”forsvunnit” av olika anledningar. Vid
en deletion, som dr den vanligaste orsaken, har avvikelsen uppstatt
under graviditeten. Risken for fordldrarna att fora avvikelsen vidare
dven vid ndsta graviditet dr da 14g.

Ibland kommer alla gener i regionen frdn mamman, istéllet for 50
procent frin varje fordlder. Orsaken kan vara att det uppstétt en
trisomi, det vill séga att det uppstatt en extra kromosom 15 vid
celldelningen.

— Trisomier dr ofta inte kompatibla med liv. Men kroppen har ett
rdddningssystem som ibland raderar en tredje kromosom si att bara
tva aterstar. Ibland kan dé tvd kopior av mammans gener bli kvar,
sdger Ricard Nergardh.

Risken for trisomier 6kar med &ldern, vilket gor att det i vissa fall
kan finnas en koppling mellan PWS och moderns alder.
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En tredje orsak till att generna fran pappan inte anvands i
kromosomen dr mer ovanlig, och forekommer hos ungefér en av
hundra med diagnosen. I de fallen har kroppen bestdmt sig for att
”stdnga ner” (metylera) pappagenerna, 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. I de fallen dr det relativt sannolikt
att nastkommande barn till samma fordldrapar ocksa far syndromet.
Darfor kan det vara bra for familjen att kiinna till den
bakomliggande orsaken till att ett barn fatt PWS.

(Ldis mer om genetiska aspekter i avsnittet om genetik.)

Kroppens hormoner éir paverkade

Hormoner 1 hjirnan styr en stor del av kroppens funktioner. I
hypotalamus, som sitter 1 mellanhjérnan, finns bland annat
tillvaxthormon, konshormon, skéldkortelhormon och stresshormon.
Hos personer med PWS fungerar inte hypotalamus som den ska,
vilket bland annat paverkar aptit- och méttnadskéanslor,
konsutveckling och tillvéxt. Stora framsteg har skett inom virden
nir det giller behandling av PWS, och idag ges tillskott av tillvéxt-
och konshormoner for att minska konsekvenserna av skadan pa
hypotalamus.

Okad aptit — stort problem i vardagen

Hormonet ghrelin som stimulerar aptiten dr forhdjt hos personer
med PWS. Det ar det som gor att de ndstan alltid vill dta, och
standigt tinker pa nasta maltid. Barn och unga med PWS kan bli
vildigt upptagna av tankar pa mat och pd hur de ska fa tag i mer.
— Genom att ha en tydlig struktur dér barnen far en pa forhand
angiven médngd mat, hjdlper man dem att kunna dgna hjérnans
kapacitet at annat. De hér systemen och rutinerna ska helst
etableras redan nir barnen dr sma, séger Ricard Nergardh.

Den paverkade aptiten &r ett av de mest karakteristiska symtomen
vid syndromet. Intresset for mat kan variera mellan olika personer,
och det varierar ocksd mellan olika faser i livet.

Mellan 0 och 9 ménaders alder visar barnen inget intresse alls for
att dta, och behdver ndstan alltid sondmatas. Dérefter (vid ungefér
9-25 ménaders dlder) blir bade aptiten och tillvixten béttre. Mellan
2 och 4,5 ars alder méarks en viktuppgang hos barnet, d&ven utan
okat matintag, och efter fyradrsaldern dkar aptiten markant. Barnet
blir d@ mer ”omittligt”. Fran ungefar atta ars dlder kan matbehovet
vara mycket stort och barnen letar da ofta fokuserat efter mat. De
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kan bli skickliga pa att manipulera sin omgivning for att fa tag 1
néagot att éta.

— I en omgivning som anpassats efter barnet kan vardagen fungera
vil, men nir miljon dndrar sig avslojar sig bristen pa egen kontroll
nér det giller matintaget. Det finns inga studier som visar att man
kan ldra barnet att sjélv kontrollera hungern — omgivningen
behover sitta grinser och det ar darfor jatteviktigt att alla som finns
1 barnets milj6 agerar konsekvent, sdger Ricard Nergardh.

Maénga av barnen har hog smarttroskel, vilket krdver extra
uppmaérksamhet frdn omgivningen sa att inte allvarliga sjukdomar
eller skador forbises. Det dr vanligt att temperaturregleringen ér
paverkad, sa att barn trots infektion inte far feber. Manga ar ocksa
okédnsliga for kyla och virme, vilket kan leda till att de pd vintern
klar sig i for tunna kldder och pad sommaren for varmt.

Tillvixten dr paverkad hos barn med syndromet

Tillvaxtkurvan kan se olika ut for olika personer med PWS, men ett
typiskt scenario for en tvdring med syndromet &r att hen borjar ga
upp 1 vikt utan att ndgot hinder pa langdkurvan. Utan medicinering
blir personer med syndromet kortare dn genomsnittet.

— Ett tidigt tillskott av tillvixthormon har dock god effekt och rattar
till tillvéxtforlusten. Utan tillvixthormon raknar man med att
pojkarna blir omkring 160 cm langa och flickorna 146 cm, men
med ritt medicinering blir de oftast sa 1dnga som forvintas utifran
fordldrarnas ldngd, sdger Ricard Nergardh.

Tillskott av tillvixthormon brukar ha goda effekter dven for
kroppssammaséttning, energiomséattning, muskelstyrka och skelett,
motorisk utveckling och mgjligheterna till fysisk tréning.

— Barnen fir en mycket mer normal muskelutveckling och battre
proportion mellan muskler och fett. Det har ocksa kommit flera
studier frdn Holland som visar att barnens psykomotoriska
formagor forbattras av tillvixthormonet, och att effekten blir béttre
ju tidigare behandlingen startar, séger Ricard Nergérdh.

Tidigare fanns en radsla for att tidig medicinering kunde vara farlig
eftersom barn med PWS ofta har ovanligt tringa 6vre luftvdgar. En
del har stord sémn pa grund av apnéer, andningsuppehéll, vilket
leder till ddlig syresdttning. Dessa problem kan forvérras vid
medicineringen.

— Vi gor alltid en somn- och andningsregistrering av barn med
PWS innan vi paborjar behandling med tillvéixthormon. I de fall de
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ovre luftvigarna ar véldigt tranga vantar vi med behandlingen.
Annars siktar vi pa att starta den ungefar vid sex ménaders dlder.

Pubertet vid PWS

Aven under puberteten maste kroppens hormonnivéer kontrolleras
och ibland justeras med tillskott.

Unga med Prader-Willis syndrom har oftast ingen pubertetsspurt
utan vixer mer kontinuerligt. De behover behandlas med
konshormoner for att puberteten ska fé ett naturligt férlopp och
bentétheten utvecklas normalt.

Barn som inte kommit i puberteten vid 12-14 ars élder bor
behandlas med tillvixthormoner. Kénshormoner har ocksé en
positiv effekt pd barnens kroppssammanséttning, sa att fettmassan
minskar och muskelmassan 6kar. Behandlingen ar viktig for att
forebygga benskorhet senare i livet.

Flickor/kvinnor med PWS boérjar ofta menstruera senare dn andra.

Under ungdomstiden blir beteende- och inldrningssvarigheterna
tydligare och den intellektuella funktionsnedséttningen blir ofta
mer uppenbar. Aven somnsvarigheterna kan stilla till det under den
hér perioden.

Alternativ for behandling

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

Det finns ldkemedel som minskar aptiten, men tidigare har dessa
ocksa tagit bort glddjen till annat. Det har ibland orsakat
depressioner. Idag forskas det pa likemedel som &ndrar balansen
mellan ghrelin som stimulerar dtande och ghrelin som inte gor det,
vilket man hoppas ska kunna hjilpa personer med PWS.

Personer med syndromet har ocksé laga nivaer av oxytocin, vilket
paverkar beteendet. En forskningsgrupp i Frankrike har gett
nyfodda barn med PWS oxytocin via nésspray.

— Det verkar som att &mnet nar hjdrnan och att barnen fatt ett
mycket mer normalt dtbeteende som foljd av medicineringen. Vad
det kan fa for inverkan for framtida ldkemedel blir spannande att
folja, sdger Ricard Nergardh.
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Fettreducerande kirurgi ar séllan eller aldrig ett bra alternativ for
personer med PWS, eftersom det kan vara forodande att fortsitta
dta enligt samma monster efter en operation som foréndrat magen.
De flesta vuxna med PWS har dock inte fetma ldngre, utan ett
normalt BMI eller en ldttare dvervikt.

Fragor till Ricard Nergardh

Hur linge pdgdr en behandling med tillviixthormon?

— I Sverige ar sddan behandling godkind sa ldnge barnet vixer.
Dérefter testas det om personen verkligen har en 14g nivé av
tillvixthormon. Det finns studier som visar att &ven vuxna med
PWS har goda effekter av att fortsédtta med tillvixthormonet 1
vuxen alder. En del av de positiva effekterna pa exempelvis
kroppssammanséttning kan ga tillbaka om medicineringen sétts ut.
Om personen har kraftig 6vervikt kan det dock vara svart att
fortsédtta med tillvixthormonbehandling eftersom personen riskerar
att utveckla diabetes.

Vilka tillviixtkurvor ska barn med PWS folja?

— Det finns diagnosspecifika kurvor, bade for barn som stér pa
tillvixthormonbehandling och de som inte gor det. Jag tycker att
man ska folja bdde en sddan kurva och den normala tillvixtkurvan.
De diagnosspecifika kurvorna finns inte 1 det vanliga
journalsystemet inom vdrden men gér att fa tag i vid behov.

Ar det vanligt med beteendepéverkan vid syndromet?

—Ja det &r det. Personer med PWS léper dessutom en kraftigt dkad
risk att drabbas av psykoser. Det ar darfor viktigt att vara
uppmarksam pa forandrade beteenden hos exempelvis tonaringar
med Prader-Willis syndrom. Det finns bra behandling och tidiga
insatser har oftast bast resultat.

Hur ser livet ut for personer med PWS i aldre aldrar?

—Jag ar barnladkare men inte heller inom vuxenmedicin vet man
jattemycket om det hér. Vad vi kan sdga ar att de som ar barn nu
kommer ha ett helt annat liv &n de med diagnosen som idag hunnit
bli aldre. En del symtom ar kopplade till fetman som numera oftast
forsvinner med aren.
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Blir alla barn med tillvaxthormonbehandling av med sin fetma
med aren?

— Nej, alla blir inte det, men de flesta. Det beror dock inte framst pa
tillvaxthormonbehandlingen utan pa tidig diagnos i kombination
med anpassningar i omgivningen. Med det menar jag strama rutiner
kring matsituationen. Tidig diagnostisering ar nyckeln — ju tidigare
diagnos, desto béttre forberedd kan familjen vara nar fasen med
okontrollerad aptit kommer. Det har stor betydelse for den framtida
vikten hos barnet.

Gabriel har Prader-Willis syndrom

Gabriel ar fem ar och har Prader-Willis syndrom. Han kom till
Agrenskas familjevistelse tillsammans med sin mamma Anna, sin
pappa Daniel och sin storebror Mikael, som &r sju ar.

Nar Gabriel lag 1 sin mamma Annas mage maérkte hon att nagot var
annorlunda jaimfort med den tidigare graviditeten.

— Jag kiinde mindre rorelser, och 4ven om jag oroade mig lite sade
alla till mig att ’barn ror sig olika mycket’.

Sex veckor innan berdknad forlossning noterade hon inga rorelser
alls, och dkte darfor in till forlossningen. Dér visade en
undersdkning att nagot inte var som det skulle. Bebisen rorde sig
inte s& mycket och huvudet var oproportionerligt stort.

— Det beslutades om igangséttning och nigra timmar senare kom
han, ett litet paket som bara vigde ett kilo, beréttar Anna.

Daniel och sjukvérdspersonalen férsvann med barnet, som dnnu
inte gett ifran sig ett pip, och kvar blev en orolig nyforlost mamma.
— Jag visste ju ingenting, mer dn att ndgot var fel. Jag tyckte att min
lilla, lilla unge paminde lite om elefantmannen med sitt stora,
avlanga huvud.

Gabriels fodelse blev forsta dagen pa en sex veckor lang
sjukhusvistelse. Anna beskriver dem som intensiva och kaotiska.
Familjen bodde pa familjerum tillsammans, storebror Mikael som
var 1,5 ar var ocksa dér, och hela tiden forsokte de vara nira
Gabriel sa mycket som mojligt.

— Det togs ménga prover och ldkarna berattade hela tiden vad de
testade for, pd gott och ont. Vi googlade naturligtvis information
om allt och undrade ofta om han skulle 6verleva. Det blev svért for
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oss att ge honom ett namn, vi visste ju inte om vi skulle fa behélla
honom, sdger Anna.

De fick stdd av en kurator pd sjukhuset. Nér de sista veckan fick
beskedet om vad som var fel med Gabriel kom det som en littnad.
— Vi satt i ett rum, jag, Daniel och en massa vita rockar. En kvinna
borjade med att beritta att var son har Prader-Willis syndrom, och
att han kommer att bdde gé i skolan och cykla i framtiden. Som
andra barn. S inledde hon samtalet och i den sekunden kunde jag
andas igen. Jag kdnde sahdr: "Tack! Allt annat klarar vi”.

Genetik vid Prader-Willis syndrom

— Prader-Willis syndrom &r en genetiskt orsakad diagnos.
Orsaken kan se lite olika ut hos olika individer. Det finns
kliniska kriterier for diagnosen men den stélls idag framfor allt
utifran ett genetiskt prov.

Det sager Lovisa Lovmar som ar specialistldkare vid Klinisk
genetik pa Sahlgrenska universitetssjukhus i Goteborg.

Metoder for genetisk analys har forbéttrats mycket pd senare ar. For
40 ar sedan kunde véra gener bara analyseras pa en valdigt
oversiktlig niva, medan man idag kan kartlédgga hela det manskliga
genomet, alltsa alla véra gener.

Varje individ har fatt hilften av arvsmassan fran sin mamma och
hilften fran sin pappa. Anlagen, alltsd generna, finns i cellkdrnan i
kroppens celler. Det finns cirka 20 000 gener pd de hoptvinnade
DNA-spiraler som formar 46 kromosomer (23 kromosompar). |
varje cell finns samma uppséttning gener, men olika gener dr aktiva
i olika celler.

Alla manniskor har variationer 1 sina gener, men bara en del av dem
ger upphov till symtom. Nér man talar om mutationer menar man
vanligen de fordndringar som leder till sjukdomstillstand.

Eftersom generna utgdér mallar for olika proteiner i kroppen kan
mutationer medfora konsekvenser nér proteinerna ska bildas. Det
kan beskrivas som att det blir ”’fel i koden” for just det proteinet.

Genetiska fordndringar kan paverka gener och kromosomer pé
olika sétt. Nar det saknas genetiskt material pa en kromosom kallas
det deletion och nir det finns extra genetiskt material kallas det
duplikation. Andra fordndringar ar till exempel punktmutation (nér
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en “bokstav” i den genetiska koden ar fel), translokation (nér bitar
av genetiskt material frdn tvd kromosomer bytt plats med varandra)
eller inversion (att en bit genetiskt material vridit sig).

En genetisk sjukdom ér inte alltid nedérvd fran en forilder. I de fall
den drvs vidare till ndsta generation kan nedarvningsmonstret
variera.

Genetik vid PWS

En cell anvinder oftast en genkopia fran vardera fordldern, men vid
sé kallad imprinting, pragling, anviands bara den ena kopian. Den
andra dr da avstdngd” — metylerad.

Ett av de kromosomomraden som &r genetiskt préglade finns pa
kromosom 15. I omradet finns bade gener som endast anvands pa
kopian frin mamman och de som bara anvénds pa kopian fran
pappan. De gener som har betydelse vid PWS anvénds pé kopian
fran pappan. Om dessa gener saknas, inte fungerar eller stings av
far barnet Prader-Willis syndrom.

Diagnosen bekréftas 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 ("moderligt”) metyleringsmdnster finns.

— Det kan finnas flera orsaker till att det blir sahér, sdger Lovisa
Lovmar.

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

Ibland, dock mycket sillan, orsakas frinvaron av pappagenerna av
en strukturell fordndring som mamma eller pappa ar bérare av
(exempelvis en translokation). Dérfor gors kromosomanalys ibland
dven pd fordldrarna.

Generna som ingér i den paverkade regionen har flera funktioner.
De har betydelse for hjdrnans utveckling och funktion inklusive
reglering av hormoner. Dér finns ocksd gener som styr andra geners
anvindning.

Hur arvs syndromet?
I de allra flesta fall har PWS som sagt uppstétt hos barnet pa grund
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av en deletion 1 den paverkade regionen, eller pd grund av UPD.
Sannolikheten att samma foréldrapar far fler barn med syndromet
ar dd mycket 1ag, mindre @n 1 procent. (Att den inte &r riktigt lika
lag som for vem som helst beror pa att ndgon av fordldrarna kan ha
avvikelsen i vissa av sina celler och d& eventuellt 4ven i sina
konsceller, sa kallad gonadal mosaicism. Detta syns oftast inte vid
blodprov.)

Ibland &r dock sannolikheten for att framtida syskon till ett barn
med PWS ocksé far syndromet mycket hogre. Det beror pa en
bakomliggande kromosomforédndring som da dven finns hos ndgon
av forédldrarna, trots att hen inte har nagra symtom. Darfor kan det
vara viktigt att ta reda pa vilken typ av fordndring som orsakat
syndromet.

Det ér ovanligt att personer med PWS blir forédldrar, det har hint att
flickor med syndromet fétt egna barn. Om en kvinna med PWS har
en deletion &r sannolikheten 50 procent att den fors over till barnet,
som da far Angelmans syndrom.

Det gér alltid bra att vinda sig till Klinisk genetik vid det
universitetssjukhus familjen tillhor, eller be sitt barns behandlande
lakare om remiss dit, for att f4 information om de genetiska
aspekterna av tillstandet.

Gabriel och familjen kommer hem

Négon dag efter att Gabriel hade fatt sin diagnos fick familjen
dntligen 8ka hem. D4 var Gabriel sex veckor. Han hade sondmatats
sedan fodseln men var fortfarande liten och mycket muskelsvag.
Han rorde sig inte och gav inga ljud ifran sig.

— Vi fick med oss syrgas hem och fragan om vi kénde oss redo. Det
tyckte jag att vi var. Jag ville bara komma hem. Det var nervost
men skont att ldmna sjukhuset, berdttar mamma Anna.

Gabriel hade ett andningslarm i spjélsdngen som larmade nér han
fick svart att andas. Eftersom han inte orkade hosta blev han latt
slemmig i svalget och familjen fick ofta aka in till sjukhuset.

Fore ett ars alder borjade Gabriel fa tillskott av tillvixthormon. Da
borjade det hdanda saker med hans utveckling. Han borjade lata och
ljuda, ett forsta steg mot att utveckla talet.

Dokumentation nr 574 © Agrenska 2018



Prader-Willis syndrom

— Tillvaxthormonet gjorde ocksé att han blev starkare rent fysiskt.
Habiliteringen hjalpte till med trdningsredskap och tips och nér han
var ett ar krop han for forsta gangen. Ett halvér senare ldrde han sig
att ga.

Nér Gabriel var tva och ett halvt ar borjade han i forskolan. Han
behovde lite mer hjilp dn de jimnariga kompisarna, men trivdes
bra. Han har varit en social kille redan fran borjan och aldrig ledsen
vid 1dmning, som storebror var i borjan.

— Personalen gick utbildningar for att lira sig vad PWS innebér.
Allt som ror forskolan och kommunikation runt Gabriel har
fungerat kanonbra, sdger Anna.

Idag har Gabriel ett tal som ar i full gang”, om én ej fullt
forstieligt. I forskolan anvédnder personalen tecken som stdd, samt
bilder for att visa vad det dr for vader, vad barnen ska kla pé sig
och vad de ska gora under dagen.

— Det dr jattebra for Gabriel, men ocksé for de andra barnen.
Utmaningarna for oss just nu &r att matbehovet dkat ganska kraftigt
den senaste tiden. Tva ganger har Gabriel forsokt rymma fran
forskolan for att leta efter mat.

Mat och halsa vid Prader-Willis syndrom

— Barn med Prader-Willis syndrom har symtom som tar sig
olika uttryck hos olika individer. Gemensamt ir de utvecklar
en ovanligt god aptit och i ndgon méan fixering vid mat. Men
genom strikta rutiner kring matsituationen kan man skapa en
trygg och lugn miljo som hjilper barnet att fokusera pa annat.
Det siger Ellen Karlge-Nilsson som ér dietist vid
Dietistmottagningen pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg.

Naér ett barn diagnostiseras med PWS pratar man tidigt om det
forvidntade intresset for mat och dtande.

— Den forsta tiden kan dock upplevas som motsédgelsefull till den
informationen eftersom barnen di dr muskelsvaga, har svaga
sugreflexer och dérfor initialt svart att fi i1 sig tillrackligt med mat,
sdger Ellen Karlge-Nilsson.

Sma barn med PWS kan ha svéart med vissa konsistenser nir vanlig
mat introduceras, men strax fore tva ars alder brukar de flesta klara
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all typ av mat och éter alltid upp. Da gar de ocksa ofta snabbt upp 1
vikt.

— Det man inte vet medan ens bebis fortfarande ar liten, ar Aur stort
intresset for mat kommer att bli 1 framtiden. Samma diagnos tar sig
olika uttryck eftersom alla ar unika individer, sdger Ellen Karlge-
Nilsson.

Vad ir typiskt vid PWS?

Barn med PWS har ett ldgre energibehov dn andra jimnériga.
Trygga rutiner ar viktiga for de ska ma bra och lyckas fokusera pa
annat dn bara mat. Det dr vanligt att de behdver anstringa sig for att
behaélla sin vikt eller ga ner 1 vikt — rétt” vikt ger goda
forutsattningar for exempelvis béttre rorlighet och god sémn.

De allra flesta barn med PWS pratar ofta om mat. De vill veta i
forvdg var och nir det blir mat nésta gdng. Vissa, men inte alla, dter
vildigt fort, och borjar sedan direkt tdnka pa nista maltid.

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

Kroppen signalerar viara behov

Hunger ér en fysisk reaktion. Magsédcken drar ihop sig, blodsockret
faller och hormoner talar om for oss att vi bor éta.

Aptit ar den psykologiska och kidnslomissiga aspekten av hunger,
som foljer véra sociala kulturella monster. Vid PWS ér aptiten alltid
mycket god, oavsett andra omstidndigheter.

Mittnad kénner vi ndr en fylld magséck signalerar via vagusnerven
till ryggmargen. Vid PWS fungerar méttnadskénslan ddligt eller
inte alls.

Mat och dtande vid PWS

Mingden mat och dryck for en person med PWS ska anpassas efter
behovet. Generellt rekommenderas mat med laga fett-, och
sockerhalter. Maten ska vara varierad och fiberrik och serveras i en
forutbestdmd portionsméngd.

— Struktur och regler kring mat och maltider &r valdigt viktiga. Det
innebdr ocksa att personer runt barnet maste veta vad som géller
och varfor reglerna ser ut som de gor, sa att de agerar konsekvent,
sdger Ellen Karlge-Nilsson.

Att bjuda ndgon pd mat eller fika ar i vér kultur en handling av
omtanke, men nér det géller personer med PWS handlar sann
omtanke om att respektera de regler kring maten som satts upp. Det
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ar viktigt bdde av fysiska och psykologiska skil att inte tumma pa
reglerna och gora undantag.

Vad behover kroppen éta?

Behovet av vitaminer och mineraler &r lika stort hos barn med PWS
som hos andra, &ven om energibehovet dr nadgot mindre.

— Detta medfor séllan problem eftersom de ofta dter bra och
varierat. Ibland kan man behova tillfora D-vitamin, som forutom i
solljus framst finns tillsatt i mejeriprodukter, sédger Ellen Karlge-
Nilsson.

Kroppen behover dta mat frdn alla olika grupper av livsmedel:

Protein innehaller 4 kcal/gram och finns 1 kott, fisk, dgg, linser,
bonor och fettldga mjolkprodukter. Protein bestar av olika
aminosyror, varav en del dr essentiella. Det betyder att kroppen inte
sjalv kan tillverka dem, utan de maéste tillsdttas utifran.

Kolhydrater ér ett samlingsnamn for stirkelse, sockerarter och
kostfiber och innehéller ocksa 4 kcal/gram. Fiberrika kolhydrater ar
bland annat gronsaker, grovt bréd, frukt och kli och
flingblandningar.

— Det dr bra att vara forsiktig med socker eftersom det sota okar
aptiten och far en att vilja dta mer. Barn som inte vill dta brukar fa
nédgot kallt och sott innan méltiden. Motsatt giller alltsd for barn
med PWS: sink det s6ta, di dter man mindre.

Fett finns 1 olika former i maten och innehéller 9 kcal/gram. Méttat
fett finns 1 ktt och mejeriprodukter, enkelométtat fett finns i oliv-
och rapsolja, avokado med mera. Fleromittat fett finns 1
exempelvis fisk, linfr6- majs- och solrosolja.

Vad behover kroppen dricka?

Vatten ér den bésta drycken, men det dr véldigt vanligt att barn med
PWS ogillar att dricka vatten. Vad det beror pd vet man inte riktigt.
Maénga har ogillat vatten sedan vildigt ung &lder, och en del har till
och med svért att borsta tdnderna.

— Ge inte upp, det hér &r inte skrivet i sten. Det gar att fa ett barn
med PWS att dricka vatten, men man kan behdva jobba pa det. Ett
tips kan vara att erbjuda bubbelvatten, eller tillsdtta nagra hallon sa
att vattnet far lite farg, sdger Ellen Karlge-Nilsson.

Det ir bra att begrdnsa miangden st dryck dven nér den inte
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innehdller sd mycket energi (kalorier), eftersom s6t smak dkar
aptiten. (Det géller bdde socker och sétningsmedel.)
— Véra vanor dr just vanor, vilket innebér att de gér att dndra pa.

Gor en individuell tallriksmodell

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

— Fyll gérna halva tallriken med gronsaker, rotfrukter eller frukt, en
fjardedel med potatis, pasta, ris eller brod, och en fjardedel med
kott, fisk, dgg eller baljvaxter, sdger Ellen Karlge-Nilsson.

Det &r bra att halla utkik efter nyckelhalsmérkning, som star for
fiberrik mat med 14g fett- socker och salthalt.

Tips for den som har ett hungrigt barn som éter 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 séger och gor samma sak.

e Bromsa nér barnet dter for fort. Det tar ungefdr 20 minuter
for kroppen att kdnna méattnad — om hen éter for fort far hen
1 sig mer dn nddvéndigt utan att kroppen hinner reagera.

e Tank pé att din egen vérdering av olika sorters mat ar
“smittsam”. HOj vardet (“snacka upp”’) mat som é&r bra for
barnet. Forsok att inte tycka synd om barnet for att hen inte
far dta vad som helst — det vinner ingen pa.

e Tink pa att det finns manga olika gronsaker att variera
mellan. Kanske tycker barnet att det ar roligt och gott att
prova persiljerot eller spetskal?

e Introducera ingen mat som du sedan méste ta ifran barnet.
Vissa saker som dr vildigt onyttiga &r ofta battre att skippa
helt, 4n att tillita ibland. Risken om barnet fér testa ndgot
sarskilt gott en gdng dr att tjatet om att {4 det igen aldrig
slutar.

e Barnet ska aldrig vara utan mat eller mellanmal, men maste
lara sig acceptera att hen ibland fér ett annat alternativ.
Betrakta girna situationen som om barnet vore allergiskt
mot viss typ av mat och sotsaker, det forenklar.

Omgivningen har en nyckelroll

Barn med PWS ér ofta bra pd att manipulera sin omgivning till att
ge dem mer mat. Darfor dr det av storsta vikt att personer runt
barnet far utbildning i vad syndromet innebér och varfor det ar
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viktigt att begrdnsa matintaget.

— Grannar och snilla sldktingar kan vara luriga! De vill girna ge
barnet ndgot gott for att vara snilla, inte minst nér barnet ber snallt.
Personal pé skola/forskola och fritids &r andra personer som maste
involveras i de strategier och rutiner som satts upp.

Idag kopplas motion och trdaning ithop med radande
matrekommendationer. Alla barn rekommenderas en timmes fysisk
aktivitet per dag. Samma siffra for vuxna dr 30 minuter.

— Forsok girna fa in rorelse pa ett sitt som blir roligt for barnet.
Det kan handla om att gé eller cykla nir man ska ta sig ndgonstans,
eller vara ute och spela fotboll eller géra ndgot annat som barnet
gillar.

Anvindbara rutiner hemma

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

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

Nagra tips som kan underlitta:

¢ Handla inte hem mer &n vad som ska ga at.

e Servera maten pa sma tallrikar. 60-talsporslin ér ofta
jattebra, med mindre tallrikar 4n moderna varianter.

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

e KoOp hem mat som dr ”lagom god”.

e Hitta ett bra métt for lagom mingd mat. En del anvénder
ogonmadttet, andra méter med vag.

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

Anviandbara rutiner vid fest och kalas

Barn med PWS kan inte ta ansvar for vad och hur mycket de éter
men det gar béttre om de har regler som de kénner igen. Rdkna
aldrig med att de tackar nej om de blir erbjudna nagot att ita. (Aven
om vissa r béttre pa det 4n andra).

Vid fest och kalas kan det vara bra att ténka till pa forhand for att
undvika jobbiga situationer. Det &r bra att skippa buffé-konceptet
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och att aldrig lata maten std kvar framme. (Be dven vénner och
familj att respektera detta nir ni ska komma till dem som géster.)
Laga god mat som alla i sdllskapet kan dta. Barnet med PWS kan fa
lite mindre mat under resten av dagen om det blir mycket dtande pa
kalaset. Samtidigt &r det bra att fokusera pa andra festligheter dn
just maten — rolig dukning, musik och aktiviteter kan f& spela
huvudrollen istillet.

— Ta med ett eget alternativ om du vet att det kommer serveras
ndgot som barnet inte fir dta. Det brukar vara enklast.

Vissa barn med PWS, men inte alla, stjdl gdrna mat och matrester.
Dérfor behover alla 1 barnets nirhet informeras om diagnosen och
vad den innebdr.

Det ar vanligt att familjen behover sétta 1as pd kylskap, frys och
skdpsdorrar i hemmet. En del laser istdllet dorren till kdket. Att
installera funktionella och estetiskt tilltalande las kan arbetsterapin
hjilpa till med.

Fraga till Ellen Karlge-Nilsson

Vi oroar oss for att vir dotter ska leta matavfall i soptunnorna i
villaomradet i takt med att hon blir dldre och fir réra sig mer ute
pd egen hand. Vad ska vi gora?

— Vad bra att ni ligger steget fore och tanker pa detta i tid. Om det
blir ett problem kanske ni kan tala med dem som bor pa er gata dér
barnet ofta vistas. De har ingen skyldighet att sdtta 1as pé sina
sopor, men kanske forstar de laget och gar med pa att gora det
dnda? Ni kan ocksé forsoka tala med er dotter om vad som kan
finnas i soporna och forklara varfor det inte &r lampligt att dta nagot
dérur.

Gabriels fixering vid mat har eskalerat

Symtomen vid PWS utvecklas i olika stadier. Aptiten gar fran
obefintlig till onormalt stor och for Gabriel och hans familj har det
kénts som att de maste ’borja om” flera ganger. Nér han fortfarande
var liten men borjade dta mer mat var det viktigt att tidigt satta
rutiner for vad och hur mycket han skulle fa. Att dricka var han
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dock inte alls sugen p4, fordldrarna fick alltid truga 1 honom vitska.
— Vi var tidigt tacksamma over att vi kopt ett dldre hus, dir det gar
att 1asa dorren till koket. Den kan absolut inte vara 6ppen, det
skulle vara som en lockande buffé for Gabriel, sdger Anna.

Gabriels aptit har blivit storre det senaste aret och behovet att dta
okar hela tiden.

— Ser han nagot som ligger kvar pa golvet aker det in i munnen
direkt. Jag har ocksd kommit pa honom med att plocka matavfall
fran vasken, det dr som ett hetsdtande som blir mer och mer
oaptitligt. Forr oss andra dr det naturligtvis frustrerande. Hur ska vi
forklara att det &r orimligt att dta gamla skal, eller att
diskmaskinstabletten inte dr s& god som den kanske ser ut?
Gabriel dlskar mat och dter allt utom isbergssallad. Han har ocksa
manga andra intressen — som att 14sa bocker, lyssna pa musik och
leka med sina legogubbar — men ser lekarna mest som forstroelse
innan det dr dags for nista méltid. Hans tankar handlar alltid om
nésta gang han ska fa dta, om vad det blir, nér och hur mycket. Det
kraver stenhdrda regler kring maten vilket leder till en hel del tjat.

Att ha sa strikta regler kring mat och dtande paverkar ocksé det
sociala livet. Familjen gér fortfarande hem till vénner ibland, men
inte lika ofta som de hade gjort om Gabriel inte hade haft PWS, tror
Anna.

— Vissa ménniskor forstir verkligen inte vad det hir tillstdndet
innebdr, och kommer heller aldrig forstd det fullt ut. Och det &r inte
konstigt — allt kretsar kring mat i Sverige. Vi belonar med mat,
lockar med mat, trostar med mat. Da blir det tufft att vara besatt av
dtande. Lockelserna finns dverallt.

Hemma l6ser familjen situationen genom att lagga upp fardiga
portioner till alla i familjen istéllet for att lata maten sta framme pa
bordet.

— Med tydliga rutiner funkar det anda helt okej for oss. Att ta ratt
och regelbundet &r trots allt bra for alla.

Rorelse och halsa vid Prader-Willis syndrom

— Fysisk aktivitet ér all sorts rorelse. Det kan vara att g till
bussen, cykla, stida, leka eller att aktivt trina. Personer med
PWS mar precis som alla andra bra av att réra pa sig.
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Det siger Magnus Aspdahl som ér fysioterapeut vid Karolinska
universitetssjukhuset och Astrid Lindgrens barnsjukhus i
Stockholm.

Det finns ménga goda hidlsoeffekter av fysisk rorelse. Bland annat
kan kérlfunktion, fettmetabolism, hormonnivaer, soémn, kognition
och generell livskvalitet forbéttras. Aven bindviyv, brosk och skelett
paverkas positivt av rorelse.

— Tréning &r ocksd bra for blodtrycket. Fascinerande nog sinks
blodtrycket hos den som har for hogt, medan det hojs hos den som
har for lagt blodtryck fran borjan, sdger Magnus Aspdahl.

Vad siger forskningen?

En studie av 28 barn undersokte aspekter av stillasittande. Barnen
fick dricka en sockerlosning och dérefter sitta stilla i tre timmar. En
grupp fick ta en paus for att rora pa sig en gang 1 halvtimmen.
Studien visade att insulinnivierna var lidgre hos barnen i gruppen
som fick rora pa sig regelbundet, trots att pauserna var korta.

Traning har ocksé eftekter for hjarna och kognition. En studie
undersokte monstrande min fodda mellan 1950 och 1976.

— Den visade ett tydligt samband mellan hur bra kondition midnnen
hade och hur de presterade i intelligenstestet. Det gillde dessutom
alla olika typer av intelligens som testades, sdger Magnus Aspdahl.
I en studie av skolelever noterades att de som trinade presterade
battre 1 bade svenska, matematik och engelska, trots att de inte fick
mer undervisning 1 dessa &mnen.

— Personer som trénar forbattrar ocksa sina exekutiva formdgor,
vilket innebdr att de &r béttre pa saker som att planera och kunna ga
fran tanke till handling.

Vad hiinder den som inte ror pa sig?

Andra sidan av samma mynt dr de skador som kan uppsta hos dem
som inte ror tillrackligt pa sig. Var tionde dodsfall i varlden beror
pa stillasittande. Studier har ocksd visat ett samband mellan mycket
skidrmtid och risken att utveckla depression.

— Unga mén i Sverige sitter stilla mer &n 80-aringar gor, vissa mer
in tio timmar per dag. Kvinnor ror pa sig ndgot mer. Den som sitter
stilla 1 4tta timmar borde rdra pé sig minst en timme per dag for att
véaga upp riskerna, sdger Magnus Aspdahl.

Genom att rora pa sig minskar risken for en 14ng rad sjukdomar och
sjukdomstillstand.
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Vad rekommenderas?

For vuxna rekommenderas minst 150 minuter trdning i veckan,
bade konditionstraning och styrketrdning. Vid hogre intensitet 1
traningen blir effekten hogre.

For barn kan man utnyttja rorelsens fordelar bland annat genom att
infora regelbunden fysisk aktivitet 1 skolan och forskolan. Det kan
ocksé vara bra att testa fysisk rorelse innan eller samtidigt som
barnet ska ldra sig ndgot som hen upplever som svart.

Barn 6ver fem ar rekommenderas vara fysiskt aktiva en timme om
dagen. For barn under fem ar rekommenderas inte ndgon sérskild
tid for rorelse varje dag, men det &r bra att generellt uppmuntra till
aktivitet i samband med utforskande av omvérlden. Det kan till
exempel vara att leka, krypa, ga, dansa, springa, kldttra och
balansera.

Barn med funktionsnedséttning ska vara sa fysiskt aktiva som deras
personliga forutsattningar medger. Det innebédr ocksa att
omgivningen ska anpassas for att underlitta fysisk aktivitet for
dem!

En studie visar att barn med intellektuell funktionsnedsdttning nér
rekommenderade niver av fysisk aktivitet i mindre grad &n andra.
Flickor i tonaren sticker ut sdrskilt — de hade lagst aktivitet nér det
géller antal steg, métt med stegriaknare.

Men goda insatser har ofta effekt: om ratt forutsattningar ges ar
personer med intellektuell funktionsnedséttning betydligt mer
fysiskt aktiva. Barn i skoléldern ror sig mer om schemaldggning
och policy pa skolan stimulerar till rorelse. Det krdver bland annat
att personalen har kunskaper och resurser for att kunna underlatta
for dem. Det finns en risk att de barnen blir stillastaende i vantan pé
instruktioner.

— Vi ser ocksa att fordldrarnas instdllning till aktivitet och rorelse 1
stor utstrackning smittar av sig pa barnen. Fordldrar med hogre
utbildning tenderar att vara mer fysiskt aktiva, siger Magnus
Aspdahl.

Rorelse for personer med PWS

Fetma hos personer med PWS ér betydligt mindre vanligt idag dn
det var tidigare.

— Det &r bra ur hdlsosynpunkt, samtidigt som allt inte handlar om
vikt. Att vara dverviktig och aktiv kan vara mer hdlsosamt dn att
vara normalviktig och vildigt inaktiv. Detta giller inte for alla
grader av dvervikt, men kan vara vért att tdnka pa.
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Barn med PWS har ofta lag muskeltonus och kan ha nedsatt styrka.
Uthélligheten kan vara mycket nedsatt jimfort med den hos andra
jamnariga. En del har bulliga och sma fotter, 6verstrackta kndn och
ndgot utatroterade hofter. Valgusstillning i fotter och knén ar ocksa
vanligt, liksom skolios (sned rygg).

— Rorelse botar inte skolios och andra felstidllningar, men kan
minska risken att de forvérras, sdger Magnus Aspdahl.

Barn med PWS uppnar oftast de motoriska milstolparna upp till
tvé-tre ars dlder. Det innebdr att de flesta i den aldern klarar
vardagens krav som att ga korta strickor, kanske springa, hoppa
och ga i trappor. Utvecklingen av mer komplexa fardigheter, som
att cykla eller finga en boll, &r beroende av perception,
koordination och balans. Langt ifran alla med PWS lar sig dessa
fardigheter.

Traning for personer med PWS

Studier visar att bara sju procent att personer med PWS nar de
nordiska rekommendationerna for fysisk aktivitet. Framfor allt &r
nivan av spontanaktiviteter 1ag. Precis som for 6vriga grupper ar
mén mer aktiva &n kvinnor. En del med PWS har nedsatt balans
vilket kan bero pé svaghet i fotlederna. Eventuell synpdverkan kan
ocksé spela in.

En studie som jaimforde vuxna med PWS med en kontrollgrupp
bestdende av dverviktiga vuxna visade att det 1 PWS-gruppen
forekom lagre handstyrka, ldgre konditionsnivaer samt eventuellt
samre fysisk flexibilitet.

Fa studier undersoker resultaten av rorelse, men de resultat som
finns dr goda! De tyder bland annat pa ett forbdttrat gingmonster
och forbattrad balans.

Den biista triningen dr den som blir av

Det ir bra att skapa rutiner och struktur kring rorelse, sé att den blir
naturlig i vardagen. Vardagsmotion &r bra, och nér det géller
organiserad trining kan man ténka pé att anpassa den efter sina
egna forutséttningar.

— Anvind fotortoser eller andra hjdlpmedel vid behov, och se till att
fa en bra mix av konditionstrdning och styrketréning.

Motivera barnen till trdning genom att redan i tidig alder sétta
rutiner och struktur kring rorelse. Kénn in vad som fungerar bast
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for just ditt barn — att géra samma aktivitet ofta eller att variera sig
mycket.

— Nér det géller PWS é&r en av utmaningarna att komma runt
fokuset pa mat. Det dr latt att locka med mat om barnet gar med pé
att gora en fysisk aktivitet forst, men eftersom maten ar en sadan
kénslig del &r det battre om man kan lita bli att ha just det som
lockmedel.

Fraga till Magnus Aspdahl

Hur motiverar jag biist ett litet barn till rorelse?

— Det &r bra att vara ndra och leka fram rérelser. Smé barn foljer
gérna ditt ansikte, dldre barn kan f6lja en leksak exempelvis. Allt
som stimulerar till rorelse dr bra. Barnet kan greppa, vinda sig,
lyfta balen, rulla runt, krypa, dansa, springa och sd vidare. Att utga
ifran vad barnen tycker &r roligt &r alltid en bra id¢.

Kognition och beteende vid Prader-Willis syndrom

— Ménga personer med PWS har iven autism och annan
beteendeproblematik. Genom att kiinna till vad som triggar
oonskat beteende kan man minska risken for att jobbiga
situationer uppstar.

Det siger Kristina Tedroff som ar barnneurolog och dverlikare
pa Hilso- och sjukvardsforvaltningen i Stockholm.

I ménga avseenden &r barn och unga med PWS naturligtvis precis
som alla andra. De har samma behov, 6nskemal och rittigheter, och
skiljer sig forstas ocksa fran varandra precis som andra gor. Men i
en del avseenden dr barn med PWS annorlunda édn de som inte har
syndromet.

Bland de vanligaste olikheterna eller symtomen finns hypotoni
(muskelsvaghet), minskad metabolism (dmnesomséttning) och
forsenad psykomotorisk utveckling. Syndromet medfor oftast en
intellektuell funktionsnedséttning och de flesta uppnér en kognitiv
formaga mellan IQ 50 och 75.

— Beteendeproblem, det vill séga att aspekter av hur man éar och
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reagerar 1 olika situationer, och som kan stélla till det 1 sociala
sammanhang, ir ocksa vanliga i den hdr gruppen, séger Kristina
Tedroff.

PWS under olika faser i livet
Madrar till barn med PWS som haft fler graviditeter kan ofta i

efterhand séga att de kdnde mindre fosterrorelser fran barnet med
PWS under fosterstadiet. Det &r vanligt med sateslége eftersom
muskelsvagheten kan gdra att barnet inte orkar vanda sig i magen.

Under nyféddhetsperioden behover de flesta barn med PWS sond
for att fa tillrdckligt med néring. De ldter ofta mindre dn andra barn
och har smé hinder och fotter. Det dr vanligt med sma genitalier
och hos pojkarna att testiklarna inte finns 1 pungen.

Det lilla barnet har en forsenad psykomotorisk utveckling och
behdver ofta stod fran habiliteringen. Ofta lar de sig gé senare dn
andra, mellan 20 manader till tre ars alder.

— Som fordlder dr det ingen man behdver kénna sig stressad dver.
Alla lar sig till slut att g, det tar bara lite ldngre tid, sdger Kristina
Tedroff.

Frén forskoledlder till tidig skoldr 6kar successivt hunger-
kénslorna och barnet blir allt mer omaittligt. Metabolismen ar lag
vilket leder till viktuppgang dven om barnet &ter vanliga portioner.
I den hér dldern startar ofta vredesutbrott och andra
beteendeproblem.

Frén tio ars dlder och uppat 6kar matbehovet och det matletande
beteendet hos barnet.

— Har okar ocksa ibland det man kallar for en psykiatrisk
samsjuklighet, vilket till exempel kan handla om angest och
nedstdmdhet. En del river upp sar pa huden eller river av sitt eget
hér, sdger Kristina Tedroff.

Kognition — var kunskap och viljestyrda tankar

Kognition dr var kunskap, vart tinkande och hur vi processar
information. Ménga olika delar ingér i1 kognitionen, sdésom minne,
inldrning, arbetsminne, uppmairksamhet, sprdk och forméga att fatta
beslut och 16sa problem.

Psykologer miter ofta intelligens enligt Wechslerskalorna WISC
(6ver sex ars dlder) och WIPPSI (under sex ars alder). Pa skalorna
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motsvarar 100 genomsnittet 1 befolkningen. Hélften av
befolkningen ligger mellan 85 och 115.

— I sddana tester kan olika formédgor och svagheter visa sig. Det dr
till exempel inte sjdlvklart att man forstdr mycket bara for att man
kan manga ord, séger Kristina Tedroff.

Vid Prader-Willis syndrom dr det vanligast med en lindrigare
begavningsméssig funktionsnedsittning. De flesta har en IQ mellan
60 och 65. En av fem har en IQ under 50 och lika manga har en 1Q
over 70 (vilket betraktas som gransen for normalbegévning”).
Alla individer dr olika, men pa gruppniva ser man ofta foljande hos
personer med PWS:

e Reducerat korttidsminne. Langtidsminnet kan ddremot vara
valdigt bra!

e Nedsatt formdga att processa information och utgora
uppgifter 1 en viss ordning.

e Paverkan pa impressivt och expressivt sprak (hur man
forstir och anvinder spraket).

e Minskad forméga att kontrollera och justera det som blir fel
nér olika uppgifter utfors.

— De flesta barn med PWS borjar prata senare dn andra, men det ar
ovanligt att de inte lr sig prata alls. Formagan att forsta sprak &r
dock ofta ldgre 4n hos andra, séger Kristina Tedroff.

Hur kan man 6ka den kognitiva funktionen?

Manga barn med PWS presterar bittre med visuell information.
Konkreta instruktioner &r battre dn abstrakta och exempelvis
bildstdd kan underlétta.

Vilken typ av stdd som fungerar bést beror pé barnets élder,
kinslomissiga ldge och kognitiva formaga. Det behover darfor
justeras och anpassas over tid.

Tips som kan underldtta vardagen!

e Dela upp instruktioner i mindre delar och ge bara en eller
tva at gdngen. ("G4 till hallen. Ta pa dig skorna™ hellre dn
”ga och kli pa dig”.)

e Gor checklistor och anvénd bilder. Visa ocksa garna fysiskt
hur man gor ndgot, dn att bara beritta med ord.

e Upprepa instruktioner och information.

Dokumentation nr 574 © Agrenska 2018

27



Prader-Willis syndrom

e Kontrollera om barnet verkligen forstétt instruktionen, och
forklara mer nér det behovs.

e Undvik idiom/liknelser som kan vara svara att forsta, till
exempel uttryck som “’lagg pa ett kol” (skynda sig), "’sling
ett 6ga” (titta pa) och sé vidare.

Autism och annorlunda beteende vid PWS

En tredjedel av alla med PWS har ocksé autism (det vill sdga faller
inom ramen for autismspektrumstorning, ASD).

— Maénga kidrnsymtom vid autism forekommer ocksa vid PWS,
sasom sprakproblem, begriansade intressen, rituella beteenden och
problem med sociala relationer och dmsesidighet.

Alla med PWS har beteenden som &r annorlunda eller mer uttalade
an vad typiskt utvecklade personer har. Vilka beteendeproblem som
forekommer varierar mellan olika personer och 6kar ofta med
aldern. De hdnger dock inte thop med den eventuella kognitiva
funktionsnedsdttningen eller med graden av den.

Personer med PWS kan bland annat ha svérigheter som ror...

o ... flexibilitet. Det medfor att de ténker och beter sig
oflexibelt, och inte alltid forstar att samma sak inte sker
varje gang i en viss situation (till exempel att man inte far
fika efter varje likarbesok, 4ven om det hinde en ging).
Rutiner dr viktiga och barnet har svart att justera sitt
beteende om regler eller instruktioner éndras.

e ... repetition. Detta innebir bland annat att de ofta fragar
samma sak ménga ganger. De har behov av exakta rutiner
och en del gillar att samla pa saker. Det letar ofta efter mat,
men de kan ocksa samla pa andra saker.

e ... social interaktion. De kan vara misstinksamma mot
andra och latt skylla ifrdn sig, till exempel pa sitt syskon.
De ljuger och manipulerar ofta andra for att f4 mat, och en
del upplever svarigheter 1 kamratrelationerna. Manga har
svart att dela med sig eller 1&na ut sina leksaker.

e .. .sprak. Personer med PWS har ofta en forsenad och

avvikande spraklig utveckling och problem med flerledade
instruktioner.
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e ...sensorik och perception. Manga kénner ingen méttnad
eller torst och uppfattar heller inte alltid virme och kyla pé
samma sétt som andra. En del har ett sjdlvskadande
beteende, sdsom skin picking”, d& man petar upp sar i
huden.

e .. .kdnslolivet. En del beter sig som yngre dn vad de dr och
reagerar med kraftfulla kinslor. Ibland kan de bli mer
ledsna eller arga én forvéntat i en situation. Snabba och
svarforstaeliga kidnslokast ar vanliga, liksom vredesutbrott.

Vad framkallar ett icke onskvirt” eller ”déligt” beteende?

En del saker tenderar ofta att paverka beteendet negativt. Genom
att kdnna till dem kan man férsoka undvika dem. Det kan till
exempel handla om foréndringar (i rutin eller miljo, eller runt
maltiderna) eller inkonsekvens 1 reglerna (till exempel om
fordldrarna eller andra vuxna séger olika saker angdende vad man
far gora och inte). Generellt dr ovintade hindelser eller besvikelser
triggande for det man brukar kalla ddligt beteende.

Storre stressande livssituationer som att bli mobbad, flytta, byta
skola eller personlig assistent, ha fordldrar som skiljer sig eller rdka
ut for ett dodsfall 1 familjen kan bli jobbigare for barn med PWS én
for andra.

— I vardagen finns en rad triggerfaktorer som &r bra att identifiera
och undvika. Ménga barn dr kénsliga nér det dr ndra till nista
maltid men &dnda en stunds védntan kvar. En del ar kédnsliga for
temperaturfordndringar. Da kan en s enkel sak som att 6ppna
fonstret pa glént istéllet for pa vid gavel hjdlpa, sdger Kristina
Tedroff.

Temper tantrums eller ilskeutbrott dr vanliga hos manga med
syndromet. Med en typ av magnetrontgen som kan mita aktivitet
har man sett att individer som har PWS inte aktiverar hjarnans
framre delar, pannlober, s& som typiskt utvecklade personer gor vid
fordndring.

En del nyare studier visar bland annat att:

e Individer med PWS har sérskilt svart att byta fokus.

e En plotslig eller oférberedd fordndring av rutin eller
“spelregel” triggar ofta utbrott. Ju lingre en rutin/vana
etablerats desto kraftigare reaktion.

e Repetitiva omfragningar kommer ofta innan ett utbrott.
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e Anger och skam #r vanliga kinslor efter ett utbrott (men
motverkar inte att det hinder igen).

Vissa forhallningssétt kan minska risken for utbrott eller negativa
beteenden. Det &r till exempel bittre att sdga hur barnet ska gora dn
att klaga pa hur det faktiskt gor. (Ség hellre ”’sd hér gor du for att
hinga upp jackan” @n “’sluta sldnga jackan pa golvet”.) Ge tydliga
instruktioner och var konsekvent. Informera om fordandringar i god
tid och forbered barnet pa allt som ska hénda. Se ocks4 till att
personer 1 omgivningen dr verens om vilket beteende som ar oke;j,
och hur man ska agera nér hen far ett utbrott.

— Ibland finns stora eller sma tecken pa att ett utbrott ar pa vig.
Forsok da avleda med en lugn och behérskad rost, eller genom att
skoja till det. Latsasramla eller rapa pa skoj och latsas skimmas
efterdt. Du kan ocksé hjélpa barnet att trdna gérna in ett "anti-argt’
beteende, som att andas djupt, hoppa upp och ner eller rdkna till 15,
sdger Kristina Tedroff.

Du som vuxen ska forsoka vara lugn, undvika argumentation och
eventuellt ga ifrdn. Storre barn kan sjélva i efterhand vara med och
resonera kring vad det var som utldste ett utbrott.

Individer med PWS kan inte sjdlva styra ndr de far dta eller sina
kénslor, vilket gor att de har lag kontroll 6ver viktiga livsfaktorer.
Forsok ge dem uppgifter och fortroenden som de kan kontrollera;
som att himta in posten, ldmna flaskor till pant eller vattna nigra
blommor. Alla har behov av att kdnna sig behovda och litade pa.

Andra oonskade beteenden

En stor del, mellan 60 och 90 procent, av alla personer med PWS
har ndgon géng problem med sa kallad skin picking. Det innebér att
man river och petar i huden sa att sir uppstar, som sedan inte ldker
eftersom personen fortsatter att peta.

— For att det ska kallas skin picking behdver barnet ha haft
besvdren under flera ménader, trots att man gjort flera forsoka att fa
hen att sluta. Har det inte hjélpt kan ni till exempel be
distriktsskoterskan att skriva ut plaster 1 stora méngder. De hjdlper
bade sdren att lika och forsvérar petandet, sdger Kristina Tedroff.
Har barnet stora svarigheter med tvang av olika slag ska man ta upp
frdgan med sin barnneurolog eller habiliteringslidkare. Vid vissa
BUP-mottagningar gér man fors6k med kognitiv beteendeterapi
eller KBT mot tvdng och det har fungerat for en del, ocksé de med
nedsatt kognitiv formaga.
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Omfrdgningar — att barnet fragar samma saker om och om igen —
kan ocksé vara mycket frustrerande for omgivningen.

Ett tips dr att forsoka fraga barnet tillbaka: Vad var det jag svarade
alldeles nyss?”. Du kan ocksa forsoka vara tydlig med att du
kommer svara pa en fraga tre ganger (eller prata om den i tva
minuter), sedan inte mer.

— Eventuellt kan du rita svaret pa frigan. Ge barnet bilden att titta
pa istillet for att friga gdng pa gang. Fungerar inte det heller kan
du ga ifrdn eller forsoka prata om nagot annat. Det hjédlper barnet
att bryta beteendet.

Fragor till Kristina Tedroff

Vad kan vi gora for att barnen inte ska rymma och hur kan vi
prata med dem om det?

— Det hér ér ett ganska vanligt problem, inte minst bland barn med
en autistisk problematik. Sjilvklart dr det svart och riktigt bra rad
och tips finns inte. En enkel atgérd kan vara att se till att de inte kan
rymma, till exempel genom att ha ett bra staket runt tomten, att l&sa
dorren etcetera. Ni kan ocksa gora en ritad beréttelse dir ni pratar
och visar varfor man inte ska rymma. Beritta att man kan bli
overkord, ga vilse 1 skogen eller liknande. Fraga sedan barnet ofta
om varfor man inte ska rymma, vad som kan hinda.

Niir kan en utredning for autism goras, och vilken dlder ska
barnet vara i?

— I Stockholm dér jag arbetar brukar vi se till att géra en utredning
senast vid omkring fem ars alder. Ibland finns en stark misstanke
om autism redan i tidigare alder och d& kan man utreda tidigare.
Det underlittar utredningen om barnet har ett sprak sd att man kan
kommunicera till viss del. Behandlande ldkare/ habiliteringslikare
héller oftast koll pd nér det dr dags.

Gabriel blir valdigt arg ibland

Gabriels familj forsoker att leva en period i taget och inte ténka
alltfor mycket pd hur det ska bli 1 framtiden. De vet att livet
sannolikt kommer att bli tuffare framover.

— Med tanke pa hur mycket aptiten dkat hittills kéinns det rimligt att
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rakna med det. Men Gabriel blir ocksa dldre och kommer {2 lite
lattare att forstd vissa saker, som att man inte kan stoppa vad som
helst i munnen, sdger Anna.

Hon har svart att se att Gabriel ndgon gang kommer klara
mathallningen pd egen hand. Han kommer behdva hjilp i det.

P& senare tid har Gabriel allt oftare fatt vredesutbrott ndr nagot gér
honom emot. Tidigare var det lattare att distrahera honom genom
prata om annat, men nu &r fixeringen svarare att avleda. Han fér
arga utbrott som visserligen inte vara sa linge, men som &r
intensiva och tréttar ut honom. Trotthet och fordndringar kan vara
saker som triggar utbrotten.

Sedan Gabriel borjat rymma for att leta efter mat har fordldrarna
fatt prata med personalen i1 den lokala matbutiken. De har berittat
om Gabriels diagnos och vad syndromet innebér.

— Vi visste att PWS innebér sddana svérigheter, men trodde kanske
inte att vi skulle behdva borja varna omgivningen sahér tidigt. Men
Gabriel forstar inte att han gor fel nédr han gér till affaren och fiskar
upp en glass ur frysdisken. Jag &r lite rddd att det beteendet
kommer eskalera i framtiden och att han blir battre pa att
manipulera andra till att fi som han vill, sdger Anna.

Nar Gabriel var yngre gjordes en enklare utredning via
habiliteringen, som visade att Gabriels kognitiva formaga ar
lindrigt paverkad. Innan han borjar skolan kommer en ny utredning
goras.

— Utredarna som traffat Gabriel har sagt att det lutar at sdrskola for
hans del, vilket jag tycker kénns otroligt skont. Framfor allt ar det
en ldttnad att slippa fatta beslutet om det star och viager mitt
emellan skola och sdrskola. Vi vill ge honom de allra bésta
forutsattningarna men det kan vara svart att veta hur, sdger Anna.
Autism forekommer i familjen och darfor kdnns det inte s& ovintat
om en framtida utredning kommer att visa att Gabriel har autism.
Struktur och ordning dr helt avgérande for att familjens liv ska
fungera.

— Det giller dels maten, men ocksa andra aspekter. Rutiner dr A och
O for oss.
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Kommunikation vid Prader-Willis syndrom

— Barn med Prader-Willis syndrom kommunicerar pA mianga
olika sitt, precis som alla manniskor gor. Hos barn med
intellektuell funktionsnedsittning ar spriksvarigheter en del av
symtombilden. Men med hjilp av olika hjilpmedel och
strategier kan man vidga kommunikationsmajligheterna.

Det sager Ingrid Mattsson Miiller som éir logoped och arbetar
pa DART Kommunikations- och dataresurscenter for personer
med funktionsnedsittning i Goteborg.

DART arbetar med att hjilpa personer med kommunikations-
svérigheter att hitta ratt metod och hjialpmedel for att underlétta
kommunikationen. De arbetar ocksa med utbildning, utveckling
och forskning inom omrédet. Utgédngspunkten ar alla méanniskors
ritt till kommunikation, vilken finns beskriven i flera av FN:s
konventioner, bland andra Barnkonventionen och Konventionen om
rdttigheter for personer med funktionsnedsdttning.

Vad dr kommunikation?

Det finns ménga olika sétt att kommunicera, exempelvis tal, gester,
mimik, teckensprik, kroppskommunikation, skrift och bilder. Allt
utbyte av information mellan ménniskor, medveten eller
omedveten, ar kommunikation. Det dr helt enkelt allt som nagon
gor eller sdger, som ndgon annan reagerar pa.

— Alla ménniskor kommunicerar. Redan som nyfédda borjar vi
kommunicera med kroppen pa olika vis, vilket dr en forutséttning
for att vi ska klara oss, séger Ingrid Mattsson Miiller.

Vi kommunicerar for att fa nérhet, for att fa behov uppfyllda, for att
vara delaktiga och ldra oss saker. Men ocksé for att bygga en social
kontakt med omgivningen. Barn kan visa att de vill kommunicera
pa ménga sitt, ofta genom att peka, titta eller himta nagot eller
nagon.

— Det finns ocksa ett klart samband mellan kommunikation och det
vi brukar kalla "utmanande beteende’. Det vi tolkar som ett negativt
beteende kan ibland vara tecken pa att barnet vill fa
uppmarksamhet. Han eller hon kan ha lart sig att utbrott vacker
reaktioner hos de vuxna. Betrakta beteendet som kommunikation
och forsok rdkna ut vad barnet egentligen vill sdga.
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Sprikets tre sidor

Vi anvinder sprak till ménga olika saker. Forst i utvecklingen
kommer formégan att forsta. En del personer har dock sémre
forstdelse dn forméga att tala, vilket exempelvis kan vara fallet vid
hogfungerande autism.

Att sjalv uttrycka sig @r nista steg. En del har dock mer forstaelse
an forméga att sjilva uttrycka sig. Talet dr var mest avancerade
motorik — 150 muskler anvdnds samtidigt i ett hogt tempo nér vi
talar. Men uttrycka sig kan en person gora pd manga fler sétt!

Det inre spraket ar en persons formaga att reflektera, planera och
reglera kénslor.

Det ér vanligt att en person med ndgon form av
funktionsnedséttning har problem med alla dessa delar.

AKK som stod

AKK ér en forkortning av alternativ, kompletterande
kommunikation, som finns for alla som har behov av ett alternativt
sdtt att uttrycka sig. Kommunikationshjalpmedel syftar till att
forstirka, utvidga, utveckla och underlitta kommunikationen. Aven
den som har ett tal kan ha nytta av ett alternativt
kommunikationssitt.

— Det finns ingen risk att man hdmmar talet bara for att man lér sig
att kommunicera pa andra sitt — forskningen visar tvartom att
chanserna till tal 6kar ndr kommunikationen far stdd i andra typer
av kommunikation, séger Ingrid Mattsson Miiller.

Barnet kommer att vélja de kommunikationsvigar som fungerar
bést. Att presentera flera alternativ innebér att hens palett av
mojligheter blir storre.

Detsamma géller for flersprakighet — forskning om tvasprakiga
barn med funktionsnedsittning visar att tvasprakigheten ér en
tillgdng 1 den kommunikativa och sprékliga utvecklingen.

Samspel ar viktigt!

Kommunikation handlar om samspel och kan vara svar dven for oss
som samtalspartners. Néar en person pratar mindre dn andra, har
farre ord och signaler finns det en risk att omgivningen
kommunicerar mindre eller vinder sig till andra istéllet.

— Det dr litt hint att vi som kommunicerar blir styrande och
dominanta. Ett klassiskt scenario dr att vi fragar personen mycket
och sedan sjdlva svarar pa frdgorna istdllet for att ge tid och vinta
in kommunikation tillbaka. Det skapar en negativ spiral.

Vilket kommunikationssitt som &r bast beror pa personen och
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ibland ocksa pa situationen. Det dr bra att tdnka att mer 4r béttre” -
— tydligheten 6kar nir vi anvinder flera metoder samtidigt. Det kan
vi till exempel gora genom att berétta vad som ska hdnda under
dagen, samtidigt som vi anvidnder tecken och/eller bildstod for att
tydliggora det vi beréttar om.

Det ar aldrig for sent att borja med AKK, men det finns manga
fordelar med att redan tidigt sétta in stodinsatser for
kommunikation. Genom att hjélpa barnet att uttrycka sig kan man
exempelvis minska frustration och problemskapande beteende.
Alla méinniskor kan utvecklas i sin kommunikation — hur langt
beror bland annat pd hur bra stdd personen fir fran andra.

— Omgivningens agerande och engagemang &r helt avgorande,
sdger Ingrid Mattsson Miiller.

Alla barn har rétt att f stod 1 kommunikationen si att de kan
uttrycka sina kénslor och 6nskemal, fa mdjlighet att gora val och
kunna be om (och fi) uppmérksamhet fran andra. De ska fa
mdjlighet att i stélla en frdga och fa ett svar, &ven om det svaret
ibland ar ne;j.

Kort och gott: alla har ritt till ett kommunikationssystem som
fungerar sd att de kan bli pratade med, inte om.

Bildstod och pekprat dr vanliga metoder

Nistan alla personer med kommunikativt stod anvénder bildstod
och pekprat 1 ndgon form. Fordelen med bildstod &r att det stannar
kvar dven nidr orden uttalats fardigt, sa att barnet kan titta pa dem sé
linge hen behdver for att ta in informationen.

Det finns méngder av olika typer av bildstod. En del anvdnder
ritade bilder, andra symboler eller foton.

Bildstéd kan anvéndas pa ménga olika sétt. Ett
kommunikationspass ér personlig information som beskriver vad
som fungerar bra for en person, hur hens kommunikation fungerar
och hur omgivningen bast bemoter hen. Det kan finnas i olika
varianter, bade analogt (som en bok) eller som digital app.

(En sadan app, som dr gratis och finns for iPad, heter RdittVisat.
Pd youtube.com/watch?v=weaniVtTqCE kan du se hur den
anvdnds.)

Fotokalendern ér en annan app som anvénds fOr att berdtta och
forbereda barnet pa vad som ska hinda under dagen och veckan.
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En samtalsmatta dr en matta med l6sa bilder som kan séttas upp
och flyttas. Den anvédnds bland annat for att personen ska kunna ge
sin asikt om olika fragestédllningar inom ett samtalsdmne.

(Tips! En dorrmatta fran lkea kostar ndgra kronor och fungerar

utmdrkt som matta. Bilderna fists med kardborreband pad
baksidan.)

Har hittar du fler appar och andra hjalpmedel

Det finns manga webbplatser, forum och facebookgrupper som
skriver om och diskuterar appar som hjalpmedel. Har &r nagra av
dem:

¢ bildstod.se Bildstodsverktyg — registrera dig och logga in.

e appstod.se Information om appar fér kommunikation och
kognition.

e akktiv.se Foraldrautbildning.

e bildsamt.se Bilder som stod i samtal om vald.

e spsm.se SPSM (Specialpedagogiska skolmyndigheten)
hjalper skolor att utforma stod till barn med sarskilda
behov.

e kom-hit.se Ett projekt pa DART, Kom Hit — Kommunika-
tionsstod i vardsituationer, har som syfte att tillgodose
barnets rétt till kommunikation enligt FN:s konventioner.
Genom projektet vill DART bidra till 6kad aktivitet och
delaktighet for barnet under vardvistelse eller tandvardande
behandling. KomHIT Flykting har bildstod pa elva sprak.

DART kan kontaktas via dart.su@vgregion.se, pa telefon:
031-342 08 01, eller via webbplatsen dart-gbg.org

Pa DARTs webbplats finns information, tips och material.
Flera center i olika delar av landet har samlat liknande information
om kommunikationsstdd, se exempelvis dessa ldnkar:

e vgregion.se/f/habilitering-och-halsa/patient/appar-for-
smartphones-och-surfplattor/appar-som-stod/
Appar som stdd, rekommenderade av VG-regionen.

¢ habilitering.se/stockk/om-kommunikativt-stod
SToCKK —Information fran Stockholms lans landsting om
kommunikativt stod.

e youtube.com/user/ckkuppsala/featured
Information, tips och material fran habiliteringen i Uppsala.
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Agrenskas pedagogiska erfarenheter

Barnteamet pa Agrenska har en bred kompetens och en stor
erfarenhet av barn med olika diagnoser, daribland PWS. Under
vistelsen pa Agrenska har barnen ett eget anpassat program,
med aktiviteter som ska bidra till att stiirka deras delaktighet
och sjalvkinsla. Barnteamet ir noga med att anpassa
innehallet sa att dagens aktiviteter blir optimala for varje barn.

Barn som har Prader-Willis syndrom har olika kombinationer av
symtom som forekommer i varierande svarighetsgrad. Dessa leder i
sin tur till olika funktionsnedsittningar. Det ar darfor viktigt att
alltid se varje individs behov. Med detta som utgangspunkt har
veckans program for barnen och ungdomarna utformats.

— Aven om en del symtom och behov forenar personer med samma
diagnos ér alla forstas ocksd sina egna personer med sina egna
personligheter. Det utgér vi ifran vid alla méten hir pa Agrenska,
siger Bodil Mollstedt som #r specialpedagog pa Agrenska.

Infor en familjevistelse l4dser personalen in medicinsk information,
dokumentation fran tidigare vistelser och samtalar ocksa med
fordldrar om barnen med diagnos. De far ocksé information fran
barnens skolor. Direfter skraddarsys veckans aktiviteter med
barnen. Aven syskonen far ett eget program.

— Barn med den hir diagnosen har inte bara olika symtom,
symtomen varierar ocksd over tid. Ibland fran dag till dag eller
timme till timme. Vi forsoker att alltid analysera varfor en aktivitet
fungerar bra nér den gor det, for att kunna aterskapa de gynnsamma
omstdndigheterna.

Delaktighet

Ett 6vergripande méal for familjevistelsen p& Agrenska ér att barnen
ska kédnna sig delaktiga. Detta utgér ifran ICF, Internationell
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hdlsa, som
ar WHO:s begreppsram for att beskriva hilsa och funktions-
nedsdttning. Modellen tar hiansyn till kroppsliga, personliga och
omgivande faktorer och dessas dynamiska samspel. De ér alla lika
viktiga for mojligheterna att genomfora olika aktiviteter och for hur
delaktig en person kan kénna sig. Eftersom en funktionsnedsittning
ofta dr bestaende, blir de omgivande faktorerna (och anpassningen
av dem), mycket viktiga.
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Att stidrka barnens sjdlvkdnsla och sociala samspel ar viktiga
malsittningar under veckan. Det gér man genom att genomgaende
ha en tydlig struktur i aktiviteter och miljo. Mojligheterna till
delaktighet 6kar om barnet vet vad som ska hdnda och vilka
forvantningar han eller hon har pé sig. For att stirka
kamratrelationer introduceras lekar dir barnen far uppleva att de
lyckas och dér de far positiv forstarkning.

En viktig aspekt under alla familjevistelser p4 Agrenska ir att ge
barnen mdjlighet att traffa andra som ar i samma situation. I de
motena kan de kdnna en unik gemenskap och utbyta erfarenheter.
Programmet pa Agrenska dr ocksé utformat for att bidra till att 6ka
barnens kunskaper om den egna diagnosen och dess konsekvenser.

Strategier for att optimera forutsiittningarna for barnen

For barn med Prader-Willis syndrom tar ofta tankar om mat och
maltider upp mycket energi och fokus. Ett mél for vistelsen ar
darfor att gora matsituationen till ett s& naturligt inslag som mdjligt
i vardagen.

— Det gor vi genom att i samrad med fordldrarna tydliggora
forhallningssétt och matvanor. Barnen har anpassad kost,
individuella portioner och firdiga mellanmél. Vi anvénder ocksé
mindre tallrikar, sdger Bodil Mollstedt.

Manga barn med PWS mér bra av fasta rutiner och tydlig struktur.
— Vi har bland annat ett schema med aktiviteter som dterkommer
varje dag. Vi anviander konkret material och forsoker att ge korta
och tydliga instruktioner med hjélp av bade ord, bilder och tecken,
sdger Bodil Mollstedt.

Individuellt anpassade arbetsuppgifter och tidshjdlpmedel hjalper
till att skapa tydlighet. Tanken é&r att alla aktiviteter ocksé ska
kénnas roliga for barnen si att deras motivationsniva halls uppe.

P4 Agrenska varvas gruppaktiviteter med sjilvstindiga aktiviteter,
liksom lugna lekar varvas med mer motoriskt krdvande. Det gor att
bade grov- och finmotoriska formdgor tranas under lekar och
aktiviteter.

Personalen &r noga med att vara lyhord infor barnens trotthetsniva
och lagger in extra tid 1 schemat dér det behovs. Det ér bra att tdnka
pa att inte ta slut pa alla krafter pa végen till en aktivitet.

For att stimulera och stddja sprak och kommunikation ar personalen
p& Agrenska lyhord, ger barnen tid och invéntar bekraftelse. De
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anvénder tydliga ord, ljud och tecken och konkret material som
forstarker och stimulerar alla kroppens sinnen. Det kan till
exempel handla om talande bocker och andra inspelningsbara
hjalpmedel, fotmassage eller foremal som &r roliga att kdnna pa.
Pa 6n finns bade harda klippor och strander med mjuk sand som
kan vara skon att stoppa fotterna i.

Skolans stdd — elevens rattigheter och skolans skyldigheter

I skollagen betonas barnens rétt till anpassat stéd. Lagen garanterar
alla elevers rétt att utvecklas sa langt som majligt utifran sina egna
forutsattningar. Rektorer ar skyldiga att utreda om en elev behéver
sarskilt stod. Om sa ar fallet ska ett atgardsprogram uppréttas. | 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 stdd eller en anpassning av elevgruppen.
Atgérderna — eller beslut om att inte gora ett atgardsprogram — kan
overklagas. Det ar viktigt att ocksa fraga barnet vilka anpassningar
han eller hon sjalv 6nskar.

— Skolmiljon ska ge barnet stimulerande upplevelser och
erfarenheter, da kickas den ’goda cirkeln” igang. Den innebér att
lustfyllda upplevelser gor barnet intresserat av att ta egna initiativ,
vilket i sin tur gor henne eller honom mer delaktig och aktiv. Da
uppmuntras utvecklingen.

Las mer om vilket material som anvands pa Agrenskas webbplats:
agrenska.se

Ovriga linktips:

e skolappar.nu

e appstod.se

o mfd.se

e ritadetecken.se

® varsam.se

o komikapp.se

e nyponforlag.se

e abcleksaker.se

e lekolar.se

e logopedeniskolan.blogspot.se
o skoldatatek.se/verktyg/appar
® spsm.se
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Syskon till barn med funktionsneds:iittning behéver kunskap,
nigon som lyssnar p4 dem och mdjlighet att triffa andra i
samma situation. Det visar forskning pa omradet och
erfarenheter fran Agrenskas syskonprojekt.

En syskonrelation &r inte lik ndgon annan relation man har i livet.
Den ir ofta livets langsta och innehéaller nistan alltid bade positiva
och negativa inslag.

— Barn som fér ett syskon med funktionsnedsittning kdnner ofta
blandade kénslor infor situationen. De kan inte vilja bort den utan
maste hitta ett sétt att forhilla sig till den, sdger Samuel Holgersson
som arbetar i Agrenskas barnteam.

Studier av syskon till barn med funktionsnedsdttning visar foljande:

e Syskonen har ofta en bristfallig kunskap om sin
brors/systers diagnos och fordldrarna overskattar ofta hur
mycket de vet om den.

e Information &r inte detsamma som kunskap. Man vet inte
hur mycket syskonet forstatt och hur han eller hon tolkat
informationen om sjukdomen och vad den innebér.

e Att forsta och skapa kunskap tar tid. Man kan behova prata
om saken kontinuerligt eftersom situationen foréndras,
precis som barnets frdgor och funderingar.

Syskon maste fa mojlighet att stilla sina egna fragor angéende
systerns eller broderns funktionsnedséttning.

— Informationen gér ofta via fordldrarna, men vér erfarenhet visar
att det ofta finns saker som syskonen inte vdgar eller vill prata med
sina fordldrar om, sdger Samuel Holgersson.

Det dr vanligt att syskon bér pa fragor de aldrig vagat stélla till
nagon. En del ar rddda att funktionsnedsittningen smittar eller att
deras egna framtida barn ska drva den. Andra har en kdnsla av
skuld och tror att de sjdlva kan ha orsakat skadan.

— En tvilling till en flicka med cp-skada trodde till exempel att hon
tagit allt syre fran sin syster under fostertiden. Det tanken hade hon
burit pd i manga ar. Och en pojke frdgade om hans hérda tag pé
innebandyplanen hade orsakat broderns skelettcancer. Att ldtta den
bordan kan vara jétteviktigt.
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Intervjuer med syskon visar att de behdver bli sedda och
bekréftade. De méste kénna att de ocksé far egen tid med
fordldrarna. Den ska vara avsatt speciellt for dem och inte bara
bestd av tid som “dnda blev 6ver”. Detsamma géller for
fordldrarnas uppmarksamhet.

— Ett barn berittade att hon fatt hogsta betyg 1 skolan och att
fordldrarna sa ’bravo’ ndr de fick veta. Men nér hennes sjuke
lillebror larde sig att lyfta en mugg sjélv stélldes det till med
tartkalas. Aven om flickan forstod varfor det blev s olika
reaktioner kindes det oréttvist.

Olika behov i olika aldrar

Yngre syskon uppfattar tidigt omgivningens behov av hjédlp. De har
manga varfor-fragor och behdver svar som anpassats efter deras
niva.

I nio-tioarsaldern far barn en mer realistisk syn pa tillvaron. De
borjar se konsekvenser och kan uppleva det som jobbigt att
syskonet i nagon man ar avvikande. Barnen noterar blickar och
reaktioner frdn omgivningen och borjar fundera pé hur de ska
forklara for andra.

— Da ér det bra att i familjen ha ett gemensamt forhallningssétt. Det
kan vara att siga namnet pa diagnosen, men det fungerar lika bra
att sdga *min brorsa har svért att dta lagom mycket”, eller nagot
annat som passar.

Aldre syskon tar ofta p4 sig ansvar for att forildrarnas ska orka. De
funderar ocksa over arftlighet och existentiella fragor som varfor de
sjdlva inte drabbades nér deras syster eller bror gjorde det. En del
kénner skuld over att vara friska.

— I tonaren utvecklar manga manniskor ocksd en kompisrelation till
sina syskon. Aldersskillnader bdrjar jimnas ut och man kanske
hittar pé saker tillsammans. For en person som har ett syskon med
funktionsnedsittning kan det dé bli en sorg att se att den egna
relationen till syskonet ser annorlunda ut. Aven om det ir en fin
relation, dr den kanske inte densamma som kompisarnas
syskonrelationer, sdger Samuel Holgersson.

Kunskap, kdnslor och bemistrande

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

Kunskap ges utifran fragor om diagnosen som syskonen arbetat
fram tillsammans. Det &r ofta lattare for dem att formulera fragor i
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grupp, som sedan besvaras av en ldkare, sjukskoterska eller annan
kunnig person.

— Vi berittar ocksd att de sjdlva inte bar nagot ansvar for att
syskonet blivit sjukt och hjilper dem med strategier f6r hur de ska
hantera frigor frin omgivningen. Nir de dker frén Agrenska ska de
ha fitt med sig bra verktyg for att hantera sadana situationer.

Kdnslor hanteras genom ett Oppet och tillaitande klimat, dér alla ska
kénna sig bekviima med att prata fritt. Barnen och ungdomarna gor
roliga aktiviteter tillsammans for att bli sammansvetsade som
grupp, da blir det littare att prata om personliga saker. Det dr
viktigt att inte avvisa jobbiga kdnslor utan att sitta ord pd dem.

— Om vi vuxna séager ’det diar behdver du inte tdnka pa’ eller ’oroa
dig inte for det’ sdger vi omedvetet till barnen att vissa kdnslor &r
forbjudna. Det blir inte bra. Det &r béttre att bekréfta barnets tankar
och prata om vad kénslorna star for, sdger Samuel Holgersson.

Bemdistrande handlar om att hitta strategier i vardagen, om att
utbyta erfarenheter med andra syskon och att sétta ord pa sddant
som kan kallas for daliga hemligheter”.

— Det kan handla om sorg ver att man inte fick en bror eller syster
som man kan leka med p& samma sétt som ens kompisar leker med
sina syskon. Det kan vara bra och logiska tankar, men om man inte
far prata om dem blir de ganska tunga att béra.

Vad siger syskonen?

I intervjuer beréttar syskon till barn med funktionsnedsattning att
de gloms bort ibland, och far mindre uppmérksamhet &n brodern
eller systern. Ibland fragar lararna i skolan oftare hur mar din
syster?” an ”hur mér du?”, vilket kan bidra till den kédnslan. En del
tycker det dr trakigt att ofta behdva avbryta roliga aktiviteter pa
grund av syskonet.

Manga har tankar om framtiden, om hur det ska bli senare. Sddana
saker kan ju ingen ge ndgra svar pd, men ofta dr det bittre att
fundera tillsammans med barnen &n att inte beréra &mnet alls. Man
kan prata om hur man hoppas att framtiden ska bli och hur den kan
bli.

For att utveckla strategier att hantera svara kénslor kan man
identifiera kidnslor som brukar komma, hur dessa brukar fa en att
agera eller reagera och hur man skulle kunna gora istillet.

Syskonen beskriver ocksa manga positiva aspekter av att ha en bror
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eller syster med funktionsnedséttning. De lar sig tidigt att
respektera olika ménniskor, att ta ansvar och vara sjilvstindig,
kénna empati och forstaelse, samt att sdtta saker 1 perspektiv.

— Det dr ganska stora saker de beskriver som positiva. Dessutom
ndmner manga att det dr hérligt att fa g& forbi kon pé Liseberg.
Sadana smé saker kan spela stor roll i ett barns tillvaro!

Liis mer om Agrenskas arbete med syskongrupper pd
syskonkompetens.se

Pa hemsidan finns bland annat samtalsverktyg och ldstips. Ddr
finns ocksa filmer som illustrerar olika situationer och
frdgestdllningar. Bland annat filmen om Ludwig som har
artrogrypos, och hans syskon Lilly och Leon. ”Alskar ni honom
mer dn mig?” undrar Lilly ndr storebror fdar mer uppmdrksamhet
och hjdlp av fordldrarna.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
alskar-ni-honom-mer-an-mig/

En annan film handlar om Hugo, sex dr, som dr storebror till Abbe,
fyra dr. Abbe har en kromosomavvikelse och ett allvarligt hjdrtfel,
och i filmen pratar Hugo med sin pappa om hur det kinns att ha en
bror som dr sjuk.
agrenska.se/syskonkompetens/syskonkompetens-filmer/
pratmandlar-och-syskonkarlek/

Gabriel har en storebror

Gabriel har en storebror som &r tvé ar dldre: Mikael. Mikael dr van
vid alla rutiner familjen tvingas hélla for att vardagen ska fungera
for hans lillebror. Han tycker inte att det dr konstigt att dorren till
koket alltid ar last.

— Nu for tiden vet han att Gabriel har PWS och lite om vad det
innebdr. Han har lart sig att han ibland kan fa en bulle, en glass
eller ndgot annat gott nér lillebror inte &r med, men att det inte ar
ndgot han ska prata med Gabriel om.

Ibland ar det tufft for fordldrarna att Mikael méste anpassa sig efter

sin bror.
— Det ar 14tt att kénna att vi inte racker till. I framtiden blir det
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viktigt att ge honom egentid sa att vi visar att vi finns har for
honom ocksa, sdger mamma Anna.

Agrenskas familjevistelse blir viktig for alla i familjen, och inte
minst for Mikael. Efter samtalet med ldkaren beréttade han for sina
forédldrar att han fatt veta varfor barn med PWS inte far dta vad de
vill. ”’Da kan de bli vildigt tjocka”.

— S& viktigt det ar att de far stélla sina egna fragor och fa egna svar,
fran ndgon annan dn oss. Mikael dr inte den som har sdrskilt ltt att
prata om sddant hér annars, sa det blir extra vardefullt. Vi far alla
en chans att se att vi inte &r ensamma om var speciella situation,
sdger Anna.

Familjen traffar andra familjer med barn som har PWS ungefér en
gang om aret, vid Prader-Willi-foreningens tréffar 1 Eskilstuna.
Négra av familjerna bor nira och har haft kontakt med varandra
sedan barnen var sma.

— Det dr sjélvklart ett véldigt stort stod. Andra forstér inte hur vi har
det, men just de hiar ménniskorna vet ju precis hur det &r. Vi tipsar
och stottar varandra!

Munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar att barn med sarskilda behov tidigt har
kontakt med tandvarden, girna med en barntandvérds-
specialist. Om det finns svirigheter med tal, sprik och iitande
behovs dven kontakt med logoped.

Det séiiger specialisttandlikare Marianne Bergius och logoped
Asa Mogren, som arbetar p4 Mun-H-Center i Hovas.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amundén.
Det &r ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskapen om tandvard, munhélsa och
munmotorik hos personer med séllsynta diagnoser. Kunskapen
sprids for att bidra till ett béttre omhéndertagande och en hogre
livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tvd kompetenscentrum for sillsynta
diagnoser som rér munhélsa, 1 Umed och i Jonkoping.

MHC-basen
Genom samarbetet med Agrenska triiffar Mun-H-Center minga
personer med olika funktionsnedséttningar och sjukdomar.
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Efter godkinnande frin forildrarna under Agrenskas
familjevistelser gor en tandlékare och en logoped en dversiktlig
unders6kning och beddmning av barnens munforhallanden.
Observationerna, tillsammans med information som foraldrarna
lamnat, stills samman i en databas.

Kunskap om sillsynta diagnoser sprids via webbplatsen
mun-h-center.se, samt via MHC-appen och p4 Mun-H-Centers
facebooksida och youtube-kanal.

Varannan person med en sillsynt diagnos har en orofacial
dysfunktion, alltsd en funktionsnedsdttning som pé nigot sétt
involverar munnen.

Tand- och munvérd for barn och unga med sirskilda behov
Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvéarden ér sé bra att
en god munhilsa kan bevaras. Att komma igang med goda vanor
tidigt &r viktigt. Alla bor anvédnda fluortandkrdm. Tandvéarden
rekommenderar fordldrar att hjdlpa sina barn med tandborstningen
och borsta tva gdnger om dagen. For att underlitta tandborstningen
tipsar Marianne Bergius om att std bakom barnet och anvénda den
egna kroppen som stod.

— D& kommer man &t bittre och det blir lattare att borsta.
Alternativt kan man lata barnet ligga ner pé en sing.

Niér nya kindtdnder kommer &r det extra noga med tandborstning av
groparna pa tuggytan. De kan ocksd forseglas med plast for att
minska risken att fa hal.

Det finns ménga olika typer av hjdlpmedel som kan underlétta
munvarden. Tandvardspersonalen hjélper till att individuellt prova
ut lampliga hjdlpmedel.

Vid arliga undersokningar pa tandklinik &r det viktigt att
tandldkaren far kinnedom om barnets aktuella hilsa och
medicinering, d& det kan paverka salivens kvalitet och ge
muntorrhet med 6kad risk for karies, hal i tinderna, som f6ljd.
Kontroll av bettutveckling, kidkleder och kikmuskulatur &r ocksa
viktig att utfora, forutom sedvanlig kontroll av munhygien, tandkott
och tinder. Ett eller tva dterbesok mellan de ordinarie besdken
rekommenderas for polering och fluorbehandling av tinderna.
For barn som inte tycker om tandkramssmaker finns sérskilda
tandkrdmer utan smak. Det finns ocksé tandkrdmer som inte
skummar sd mycket.

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

Munbhiilsa vid Prader-Willis syndrom
Féljande munrelaterade symtom kan — men behéver inte —
forekomma hos personer med PWS:

e Lag salivsekretion (med seg saliv, risk for tandslitage och
eventuellt 6kad risk for karies).

e Avsaknad av tandanlag.

e Nedsatt kénsel i munhalan — hog smarttroskel.

— Nér vi undersokt barn med PWS har vi sett att méngden saliv ar
lag, och att saliven &r av en lite annan kvalitet. Den kan vara lite
’skummigare’ och kletigare 4n vanlig saliv. Med sddan hér saliv tar
det ldngre tid innan ph-virdet dtergar till ursprungsliget efter en
maltid, sdger Marianne Bergius.

En nedsatt salivsekretion eller sémre kvalitet pa saliven innebér i
teorin en 0kad risk for karies. Dock har inga studier visat att
personer med PWS har fler hél i tinderna 4n andra, snarare
tvartom. Det beror sannolikt pa en god kosthdllning och ett bra
omhéndertagande inom tandvérden.

Det rapporteras att barn med syndromet ibland saknar tandanlag for
en del av de permanenta tdnderna. Det innebér att det inte kommer
en ny tand efter att mjolktanden ramlat ut. Detta dr generellt ganska
vanligt, och &dnnu lite mer vanligt hos personer med PWS.

— Ibland kan det vara trangt for tinderna och da kanske det inte gor
ndgot om en eller ndgra tdnder saknas. Det kan passa in 1
planeringen for att minska trangstillningen, sdger Marianne
Bergius.

Vid misstanke om att anlag saknas gors en utredning. En del
individer med PWS kan ha ett forsenat tandframbrott.

I mjolktandsbettet ar fandgnissling nattetid vanligt. En del gnisslar
dven tinder pd dagen. Om vuxentidnderna uppvisar slitage kan man
skydda dem med en bettskena.

Erosionsskador (kemiskt slitage) kan uppsté pa grund av intag av
sura livsmedel (ldsk, juice osv), krdkningar och reflux eller p4 brist
pa skyddande saliv. I kombination med tandgnissling kan slitage
uppsté snabbare.
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Att tdnka pa for barn med PWS:

e Ta kontakt med tandvarden infor forsta besoket, och se till att
behandlaren har kunskap om barnets sjukdom. En sak som é&r
bra att informera om &4r exempelvis att barnet kan ha en
ovanligt hog smarttroskel.

e Ta kontakt med ldkare vid narkos. Barnet kan ha en kinslighet
mot vissa narkosmedel.

e Forbered gérna barnet pad tandvardsbesoket, till exempel
genom att visa bilder pé lokalerna, pa tandldkaren och stolen
hen ska sitta i. (Anvandbara bilder finns pa bildstod.se, och
kom-hit.se)

e Tal- och kommunikationstrining &r ofta motiverad.

e Vissa mediciner kan ge muntorrhet, vilket 6kar risken for
karies.

Munmotorik vid Prader-Willis syndrom
Féljande oralmotoriska symtom kan — men behéver inte —

forekomma hos personer med PWS:

e Lag muskelspinning/muskelsvaghet.

e Sugsvarigheter i nyfoddhetsperioden.

e Péverkan pd mimiken (hypotonin kan gora att mimiken 1
ansiktet inte blir sa uttalad).

e Nedsatt kénsel i och runt munnen.

e Forsenad tal- och sprakutveckling.

e Obstruktiv sdmnapné.

— Vi ser att det &r vanligt att barn med PWS har 6ppen mun 1 vila,
vilket sannolikt beror pd den hypotona muskulaturen, sdger
logoped Asa Mogren.

De kan ocksa ha stora tonsiller och adenoid, vilket kan paverka
andningen. Snarkningar och sdémnapné dr vanligt och kan leda till
dagtrotthet och koncentrationssvarigheter.

— Det kan ocksa leda till 4t- och sviljproblem, dregling och
paverkan pa rdst och talklang, siger Asa Mogren.

Stora tonsiller gar att atgérda: fonsillektomi innebér att hela
tonsillen opereras bort medan tonsillotomi innebér att man tar bort
en del av den.

— Dock finns det vid dessa ingrepp en risk att patienten far lite mer
nasalt tal. En del barn med PWS har det redan fran borjan, vilket
gOr att man ibland 4r mer restriktiv med den hér typen av operation.
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Talsvarigheter hos barn med PWS

Barn med PWS tenderar att ha storre paverkan pa tal- och
sprakformaga én pa den kognitiva formagan. Formagan att uttrycka
sig ar generellt sett mer paverkad &n formagan att forsta. Talet kan
ibland vara otydligt.

Vad gér logopeden?

En logoped kan utreda kommunikationsférmdga, sug-tugg- och
svaljformaga och munmotorisk formdga hos barnet.

— Det dr viktigt att veta att alla barn har rétt till en ordentlig
utredning av dessa fardigheter. Man ska aldrig néja sig med
forklaringen att svdrigheterna ingar i sjukdomen’.

Logopeden kan ocksa ge rdd angadende matning och &dtande,
beddma hur barnet bést trdnar sin kommunikation samt vid behov
introducera oralmotorisk trdining. Syftet med den oralmotoriska
behandlingen kan vara att minska salivliackage, forbittra dtandet
samt vid behov 6ka eller minska kdnslighet i munnen.

— Det kan i sin tur underlétta for mdjligheterna att ta hand om
tdnderna, som ju ska halla hela livet. Det kan bli léttare att borsta
tdnderna och att besdka tandvarden.

Som fordlder kan det vara tufft att vara den som ska formedla
kunskap mellan olika instanser. Da kan man be habiliteringen att
samordna kontakten mellan tandlékare, logoped, oralmotoriskt
team eller nutritionsteam.

Las mer om hur man kan stimulera oralmotorisk formaga i
vardagssituationer i skriften ”Uppleva med munnen”. Den gdr
att bestélla via Mun-H-Centers webplats:

mun-h-center.se

Emy EmKer ir socionom och arbetar pi Agrenska, bland annat
med planeringen av familjevistelser. Hon informerar om vilket
stod som finns att fa for personer med funktionsnedsiittning,
utover det stod Forsidkringskassan erbjuder.
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Samhallets dvriga stod utgar bland annat ifran tva lagar; LSS
(Lagen om stdd och service till vissa funktionshindrade) och
Socialtjanstlagen, SoL.

LSS ger stod for insatser och sérskild service for personer...

1) ...med utvecklingsstorning, autism eller autismliknande
tillstand.

2) ...med betydande eller bestdende begdvningsmassigt
funktionshinder eller hjarnskada i vuxen alder féranledd av
yttre vald eller kroppslig sjukdom

3) ...med andra varaktiga fysiska eller psykiska
funktionsnedsattningar som uppenbart inte beror pa normalt
aldrande, om de é&r stora och fororsakar betydande
svarigheter i den dagliga livsforingen och darmed ett
omfattande behov av stdd eller service.

Om man bedoms inga 1 ndgon av dessa tre personkretsar kan man
beviljas insatser enligt LSS. Tio olika insatser som ingér 1 LSS. Hér
ar nagra av dem:

Personlig assistans

For att fa en personlig assistent krivs att man har stora och
varaktiga funktionsnedséttningar. Assistenten ska hjdlpa till med att
tillgodose grundldggande behov sdsom maltider, pa- och
avklddning, kommunikation och personlig hygien.

Behoven maste vara av praktisk karaktar — att behdva hjédlp med
aktivering, paminnelser och motivation &r inte tillrdckliga skal for
att fi assistans.

Det ér bara d& behovet av assistent understiger 20 timmar i veckan
som den soks via kommunen, i annat fall ansvarar forsiakrings-
kassan for drendet.

Korttidsvistelse / stodfamilj

— Korttidsvistelse 1 en stodfamilj eller pa ett korttidshem syftar
bade till att ge anhdriga avlosning och mer tid for syskonen, men
ocksa till att tillgodose barnets behov av miljdombyte och
rekreation, sdger Emy Emker.

Tanken &r att barnet ska fa mdjlighet till personlig utveckling.
Korttidsvistelse kan bli aktuellt redan i tidig alder.

Avlosarservice i hemmet
— Den hir insatsen finns for att anhoriga ska fa mojlighet till
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avkoppling och till att utrdtta drenden utanfor hemmet.
Avlosarservice kan erbjudas bade som regelbunden insats eller som

16sning vid akuta behov. Behovet bedoms individuellt frén fall till
fall.

— Det dr viktigt att tdnka pa att avlsarservice kan paverka
vardbidraget. Man méste komma ihdg att meddela
forsakringskassan om man fir nya insatser beviljade.

Ledsagarservice

En ledsagare hjélper till med kontakter 1 samhéllet och kan f6lja
med pa vardbesok och delta i fritidsaktiviteter. Insatsen géiller nér
funktionsnedséttningen inte dr alltfor stor, och kan till exempel inte
ges om personen redan har personlig assistans. Ledsagarservicen
kan begéras per tillfdlle eller som regelbunden insats.

Kontaktperson
— En kontaktperson erbjuder personligt stod utanfor familjen, och
ska ses som ett icke-professionellt stod, en medménniska, sdger
Emy Emker.

Kontaktpersonen har ingen rapporteringsskyldighet (till skillnad
mot exempelvis ledsagare) och behdver inte rapportera om vad
man gjort till ndAgon myndighet.

Hit kan man viinda sig for att fa hjilp med stodinsatser

e Habilitering / kurator.

e LSS-handliaggare.

e Brukarstddsorganisationer (exempelvis Bosse eller Lasse).
e Anhdrigstodjare 1 kommunen.

e Brukarstddcenter.

e Andra organisationer (exempelvis HSO, FUB, DHR, RBU).

En patientlag fran 2015 stérker patientens stillning inom
sjukvérden. Patienter har bland annat ritt att véilja 6ppenvérd 1
andra landsting, och ska vid behov ldttare kunna fa en ny medicinsk
beddmning.

Kommun och landsting dr skyldiga att vid behov uppritta en
samordnad individuell plan (SIP), enligt bade socialtjanstlagen och
hilso- och sjukvardslagen. Det gors exempelvis nir samordning
efterfragas, ndr det behovs kompetens fran flera verksamheter eller
ndr en person upplevt att hen “bollats runt”.
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Via den hér lanken frdn SKL finns mer information om SIP:
skl.se/halsasjukvard/kunskapsstodvardochbehandling/samordnad
individuellplansip.samordnadindividuellplan. html

Det héar galler i skolan

Enligt skollagen har barnen ratt till stod for att na skolans
kunskapsmal. Det &r rektorns ansvar att eleven far ett
atgardsprogram om det behdvs. Skolan ska ta hansyn till elevers
olika behov och ge stdd och stimulans sa att de utvecklas sa langt
som mojligt.

Den svenska skollagen fran 2011 galler for bade offentliga och
privata skolor, och dven for forskolor. Skolinspektionen har
mojlighet att ge vite till eller stdnga skolor som misskéter sig.

— Rektorn eller forskolechefen &r skyldig att utreda om en elev
behdver sarskilt stod, sdger Emy Emker.

Stodatgirder

Stodétgarderna till en skolelev med funktionsnedsittning kan se
olika ut och exempelvis bestd av handledning och fortbildning av
personal. Eleven kan ocksa fa en resursperson. I andra fall gors en
omorganisation s att eleven undervisas i en mindre grupp. Aven
anpassning av lokal eller laromedel kan rdknas som stdd.

— Vind er 1 forsta hand till forskolechef eller rektor, och tryck pd de
behov som finns. I andra hand kan man kontakta omradeschefen
eller den politiska nimnd i kommunen som styr skolan, sdger Emy
Emker.

Anpassad studieging

Niér andra stodétgarder inte ricker till 4r anpassad studieging ett
alternativ for eleven.

Vid en anpassad studiegéng skapas ett schema som avviker fran
ovrigas timplan, &mne och mal. Det &r rektorns ansvar att eleven
far en utbildning som sa langt som mojligt ar likvardig vriga
elevers utbildning.

Sarskolan

Sarskolan dr en egen skolform som finns till f6r personer med
intellektuell funktionsnedséttning. Den &r obligatorisk pa nio ar,
precis som grundskolan, men har egna ldroplaner som ger eleven
mojlighet till ytterligare ett 1dsar om kunskapsmalen inte uppnatts
efter nio ar.

Sérskolan indelas 1 grundsérskola och traningsskola. Innan eleven
antas till sdrskolan gors en utredning for en pedagogisk,
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psykologisk, medicinsk och social bedomning. Beslutet att anta
eleven fattas av den ansvariga politiska nimnden i kommunen.

— Att gd 1 sdrskola behdver inte innebéra att eleven gar i en annan
skola. Det finns sérskoleklasser i1 grundskolan. Enskilda individer
kan ocksé gé integrerade i en grundskoleklass, sdger Emy Emker.

Betyg och behorighet

Idag gér betygsskalan fran A till F. Eleven maste vara godkédnd
(alltsd minst ha betyg E) i 8-12 dmnen for att komma in pa en
vanlig gymnasieskola. Nér betyg sétts ska ldraren utgé frén all
information som finns om elevens kunskaper.

— Det innebdér att en elev kan fa godként &ven om den inte gjort ett
visst prov. Det finns

Betyg i sirskolan

Att ldsa pa sdrskola innebér begransningar nir det giller framtida
studier. Men sdrskoleelever kan édnda fa provning i ett eller flera
dmnen i den vanliga grundskolan och dé fi grundbetyg i dessa.
Inom sdrvux och pa folkhdgskolor finns utbildningar for personer
som gatt i grundsarskola.

Tips infor moten med skolan

— Som foralder till ett barn med funktionsnedséttning blir det
ménga moten med de parter som omger barnet. Forbered er vil
infor sddana mdéten och se till att ha med berdrda beslutsfattare.
Det &r bra att ha en tydlig dagordning och fora protokoll om vem
som ska gora vad — och till nér. Det 6kar chanserna att forslagen
faktiskt genomfors. Det dr ocksa viktigt att boka in en ny tid for
aterkoppling och uppfoljning av dtgiarderna.

Vart vinder vi oss?

Om familjen dr missndjd med négot beslut som berdr barnet 1
skolan vdnder man sig i forsta hand till rektorn eller
forskolechefen. Nista instans dr ansvarig tjdnsteman eller ndmnd 1
kommunen. Man kan dven vinda sig till Skolverket for att & med
information: skolverket.se

Skolverkets upplysningstjdnst:

Tel: 08 - 527 332 00

upplysningstjansten@skolverket.se

For att 6verklaga beslut om t ex skolskjuts eller atgérdsprogram
viander man sig till Skolvidsendets 6verklagandendmnd:
overklagandenamnden.se
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Hjilpmedel

Hjilpmedel skrivs ut for att forbéttra eller vidmakthalla funktion
och forméga. Den kan ocksa skrivas ut att kompensera for en
nedsatt eller forlorad funktion eller formaga att klara det dagliga
livet.

— Det giller dock inte produkter som &r vanliga i hemmet, som
exempelvis en dator, sdger Emy Emker.

Hjilpmedel &r oftast landstingens ansvar och kréver hélso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning. Beslutet kan inte 6verklagas.
Hjédlpmedel finns pa bland annat pé habiliteringen,
hjalpmedelscentralen, datatek, datakommunikationscenter, syn- och
horcentraler.

Boende och daglig verksamhet

Nar det kommer till boende kan kommunen hjélpa till med tva
former av gruppbostéider for personer med sarskilda behov. Det ena
ar en gruppbostad, dar de boende far hjdlp med allt, sdsom
stadning, matlagning och annat. Det andra alternativet kallas
servicebostad, och hir dr de boende mer sjélvstindiga, men har
tillgdng till fast anstélld personal vid behov.

Daglig verksamhet faller ocksé inom ramen for kommunens
insatser, och dr tankt att utveckla den enskildes mojligheter till
forvarvsarbete. Den ska pAminna om en arbetsplats men anpassas
efter behov, forutsattningar och intressen. Den dagliga
verksamheten ska erbjuda stimulans och utveckling, och en kénsla
av meningsfullhet och gemenskap.

Man ansdker om bade boende och daglig verksamhet hos
kommunens LSS-handldggare.

God man

Niér barnet fyller 18 ar kan det bli aktuellt att f4 en god man. En
god man hjélper individen att bevaka juridiska, ekonomiska och
personliga intressen. Ansdkan gors av ndrmast anhorig och man
ansOker hos kommunens §verformyndarndmnd/
overformyndarforvaltning. Personen som far god man kallas
huvudman. Det &r tingsritten som fattar beslut om godmanskap.

Bostadsanpassning

De som pé grund av funktionsnedséttning eller sjukdom behdver
hjélp att anpassa sin bostad ska fa sddan hjilp om de har ldkarintyg
samt intyg fran arbetsterapeut eller sjukgymnast. Med hjilp av ett
bostadsanpassningsbidrag kan man gora de anpassningar som &r
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nddvindiga for att det dagliga livet ska fungera. Atgirderna ska
vara ’nodvéndiga for att bostaden ska vara &ndamélsenlig”. Man
far inget bidrag om behovet kan tillgodoses med hjdlpmedel.
Ansokan gors till kommunen. Mer information om hur man gér till
véga finns pa bostadscenter.se. Boverket har tillsyn 6ver
kommunens bidragsverksamhet for bostadsanpassning.

Fonder

Fonder kan sokas for 6kade omkostnader pa grund av sjukdom,
hjdlpmedel och rekreationsresor. Pé sjukhus eller pa habiliteringen
kan man fa hjilp av en kurator med att hitta passande fonder att
sO0ka pengar ur. De finns ocksa i bibliotekets bocker Alla dessa
fonder och Stora fondboken. Lansstyrelsen har en gemensam
stiftelsebas: stiftelser.lst.se/StiftWeb/SSearch.aspx. Vissa foretag
hjédlper ocksa till att hitta ritt fonder for en mindre summa.

Tips pa bra webbadresser:

agrenska.se — Agrenska

fk.se — Forsdkringskassan

1177.se — Sjukvardsupplysningen
socialstyrelsen.se — Socialstyrelsen

skolverket.se —Skolverket

spsm.se — Specialpedagogiska skolmyndigheten
riksdagen.se — Riksdagen

regeringen.se — Regeringen

mfd.se — Myndigheten for delaktighet

do.se — Diskrimineringsombudsmannen

tlv.se — Tandvards- och ladkemedelsforméansverket
mun-h-center.se — Mun-H-center

notisum.se — Lagar pa nitet

nfsd.se — Nationella funktionen séllsynta diagnoser

for ovanliga diagnoser

Socialstyrelsen har en kunskapsdatabas for ovanliga diagnoser.
Den innehaller for narvarande informationstexter om cirka 300
ovanliga sjukdomar.
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Texterna produceras av Informationscentrum for ovanliga
diagnoser vid Géteborgs universitet i samarbete med ledande
medicinska experter och foretradare for patientorganisationer.
Kvalitetssakring sker genom granskning av en sarskild expertgrupp
utsedd av universitetet.

Informationen i databasen uppdateras regelbundet och ytterligare
diagnoser tillkommer varje ar. Texterna dversatts ocksa successivt
till engelska. Till varje text finns &ven en folder som kan bestallas
kostnadsfritt eller laddas ner fran Socialstyrelsens webbplats.

De som skriver texterna svarar aven pa fragor och hjalper till att
soka information, och nas pa telefonnummer 031-786 55 90 eller
via mail, ovanligadiagnoser@gu.se.

Las mer pa: socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Riksforbundet Sillsynta diagnoser bildades av en grupp
foraldrar till barn med olika typer av syndrom. Det ir en
paraplyorganisation dir en mangd olika diagnosforeningar
finns representerade.

Forbundets uppdrag ar framfor allt att driva politiska frdgor som ror
personer med funktionsnedséttning, att paverka och patala att
sdllsynta diagnoser maste uppmérksammas och forskas kring.
Forbundet trycker pa att personer med séllsynta diagnoser har rétt
till samma insatser frdn samhéllet som alla andra, till exempel nir
det géller vard och behandling. De ska inte missgynnas péd grund av
att andra inte kénner till s mycket om deras syndrom.

Forbundets 12 000 medlemmar representerar ett 50-tal olika
diagnosforeningar som sinsemellan dr véldigt olika. Gemensamt dr
att alla sjukdomar eller syndrom &r livslanga, obotliga och nistan
alltid har genetiska orsaker.

Det ir séllsynthetens dilemma som forenar medlemmarna, inte
sjukdomen eller syndromet 1 sig.

Har hittar du Riksforbundet for sdllsynta diagnoser:
sallsyntadiagnoser.se
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Det finns en specifik forening for personer med PWS och deras
familjer och anhoriga, samt personal pd boenden, skolor, forskolor
och andra som moter dem 1 vardagen.

PWS-foreningen ar ideell och finansieras av medlemsbidrag.

Ldis mer hdr: prader-willi.se

NFSD - Nationella Funktionen Sallsynta Diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omrédet séillsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Siillsynta Diagnoser, NFSD, som drivs av
Agrenska.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012 arbetat i
enlighet med uppdraget. Uppdraget dr att:

e ...bidra till 6kad samordning och koordinering av hilso-
och sjukvardens resurser for personer med séllsynta
sjukdomar liksom 6kad samordning med bland annat
socialtjinst, frivilligorganisationer.

e ...bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hélso- och sjukvarden och till an-dra berérda
samhéllsinstanser samt till patienter och anhoriga.

e ...bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet.

e ...identifiera mdjligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet
och information med andra linder och internationella
organisationer.

Agrenska, som driver NFSD, ir ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med
funktionsnedséttning, deras familjer samt professionella som de

moter.

Lds mer om NFSD:s verksamhet pa nfsd.se
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http://www.nfsd.se/
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Prader-Willis syndrom

En sammanfattning av dokumentation nr 574

Prader-Willis syndrom, PWS, orsakas av flera olika kromosomavvikelser
pa kromosom 15, som paverkar flera av kroppens funktioner. Typiskt for
syndromet ar att det nyfodda barnet har uttalad muskelsvaghet och
matningssvarigheter. Fran nagra ars alder och upp i vuxenlivet marks en
kraftigt 6kad aptit, olika grader av kognitiv paverkan samt ibland
beteendeproblematik. Prader-Willis syndrom orsakar dven kortvaxthet och
minskad produktion av kénshormon.

Det fods uppskattningsvis 5-8 barn med syndromet i Sverige varje ar.
PWS ér lika vanligt bland pojkar som flickor.

Behandlingen syftar till att minska konsekvenserna av de olika
funktionsnedséattningar som syndromet medfor. Den komplexa
symtombilden kréver ett multiprofessionellt omhandertagande med
hansyn till saval medicinska som psykologiska aspekter.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER A GRENSKA

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser

© Agrenska 2018 agrenska.se
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