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Prader-Willis syndrom

PRADER-WILLIS SYNDROM, PWS
VUXENVISTELSE

Agrenska arrangerar varje ar vistelser for vuxna, med sillsynta
diagnoser, fran hela Sverige. Varje gang kommer ett antal personer
som har samma séllsynta diagnos, 1 det hér fallet Prader-Willis
syndrom, PWS.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mdjlighet att utbyta
erfarenheter och triffa andra i liknande situation.

Programmet innehaller foreldsningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, psykosociala aspekter samt det stod samhéllet kan
erbjuda.

Faktainnehéllet fran foreldsningarna ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillgénglig f6r allménheten har varje
foreldsare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med syndromet ingar en kortare intervju med en av deltagarna pa
vistelsen. I sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv
och samhillsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for
deltagarna i gruppen. De personer som deltar 1 intervjuerna har i
verkligheten andra namn.

Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
agrenska.se.
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Medicinska aspekter

Prader-Willis syndrom

Prader-Willis syndrom beskrevs forsta gangen 1956 av de tva
schweiziska barnlikarna Andrea Prader och Heinrich Willi.
Syndromet innebiir att personen har en kombination av flera
symtom.

— Prader-Willis syndrom, som forkortas PWS, kan orsakas av olika
typer av medfodda kromosomavvikelser. De paverkar en speciell
gen eller region i kromosom 15, séger overldkaren och
endokrinologen Jovanna Dahlgren pa Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Géteborg. Hon deltog via telefon pa just den hér
vistelsen.

Prader-Willis syndrom medfor bland annat uttalad muskelsvaghet
vid f6dseln och forsta levnadsaret, med tiden kortvéxthet, omittlig
aptit, fetma, lag produktion av konshormoner och varierande grad
av intellektuell funktionsnedséttning.

I Sverige far varje ar fem till sex barn Prader-Willis syndrom. I
landet finns mellan 350 och 550 personer som har diagnosen.
Antalet dr konstant 6ver hela virlden 1 forhallande till antalet fodda
barn. PWS ér lika vanligt bland flickor som bland pojkar.

— Det ar lattare att uppticka pojkar med Prader-Willis syndrom,
eftersom de forutom muskelsvaghet saknar nedvandrade testiklar
och det syns vid undersdkningen pa BB, sidger Jovanna Dahlgren.

Prader-Willis syndrom é&r framfor allt en klinisk diagnos, som kan
bekriftas med DNA-test.

Idag far de flesta en diagnos redan vid 1-3 manaders élder.

— Det har skett stora framsteg 1 behandling och omhéndertagande,
séarskilt genom en sammanhallen uppf6ljning med tillskott av
tillvixt- och kdnshormoner, sidger Jovanna Dahlgren.

Prader-Willis syndrom é&r vanligtvis inte arftligt.

Symtomen pa syndromet beror pd att hypothalamus, en struktur
som sitter i mellanhjérnan, inte fungerar som den ska. Det far en
mangd foljder for kroppens funktioner och paverkar framforallt
aptit- och mattnadskénslor, kroppssammanséttning, dygnsrytm,
temperaturreglering, konsutveckling och tillvaxt.

Hypothalamus kan liknas vid ett stéllverk, dit viktiga signaler frén
hjdrnan kommer in och sedan skickas vidare ut for atgérder i
kroppen.
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Prader-Willis syndrom

PWS i olika faser av livet

Prader-Willis syndrom tar sig olika uttryck under olika delar av
livet. Faserna delas upp i perinatal (fore och efter fodseln),
spadbarn, barndom, ungdom och vuxen.

I mammas mage ror sig barnet med PWS ovanligt lite, vilket mérks
som att fosterrorelserna ar svaga. Barnet fods ofta i site, eftersom
det inte orkar vénda sig. Det frimsta symtomet hos det nyfodda
barnet dr muskelsvagheten.

Vid PWS ér de yttre kdnsorganen ofta underutvecklade. Pojkarna
har liten penis och pungen ir ofta tom, eftersom testiklar inte
vandrat ner under fosterstadiet. Flickornas konsorgan har inte lika
tydliga skillnader mot det typiska, men deras blygdléappar och
klitoris &r mindre.

En del spadbarn far andningsstorningar med 6kad risk for
andningsuppehall nattetid och plotslig spddbarnsdod.

— Mirker man en paverkan pa andningen bor utredning goras hos
andningsexpert, sdger Jovanna Dahlgren.

Symtom under spadbarnsfasen

Barn med Prader-Willis syndrom utvecklas senare dn jimnariga.
De sitter oftast vid ett ars alder och gér nér de dr omkring tva ar.
Troligen beror forseningen pad muskelsvagheten.

Aven talet utvecklas senare.

Hinder och fotter dr smd. Barn med Prader-Willis syndrom har ofta
litet ansiktsskelett, smal panna och mandelformade 6gon. Ansiktet
ar pa grund av muskelsvagheten ofta fattigt pA mimik.

De dr ocksé ljusare dn 6vriga familjen.

— Den ljusa hyn beror pa att den gen som styr pigmenteringen i
kroppen sitter pa kromosom 15 néra den kritiska PWS-regionen,
sdger Jovanna Dahlgren.

Habiliteringen spelar en viktig roll for att hjédlpa fordldrarna att
mdta barnens utvecklingsmassiga behov och stimulera barnen att
rora pa sig.

— Vid PWS ir det viktigt att vara fysiskt aktiv hela livet och det
géller att borja tidigt, for att bygga upp muskelmassan och bromsa
felstéllningar, som bland annat kan utvecklas till skolios, sdger
Jovanna Dahlgren.
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Prader-Willis syndrom

Barndomsfasen

En stor utmaning for fordldrarna under spiadbarnstiden kan vara att
fa 1 barnet tillrdckligt med mat pa grund av den bristande
sugformagan.

Men nér barnet ar tva till fyra ar vdander det och de blir ndrmast
omittliga 1 sin aptit. D& véntar ndsta utmaning, att hantera barnets
aptit.

I denna fas kan barnet fa humorsutbrott, ofta 1 ren frustration 6ver
att inte fa 4ta som det vill. D4 ar det viktigt med grianssittning och
hér kan dven habiliteringen behdva stotta fordldrarna.

Tillviixten borjar avvika frén den typiska kurvan nér barnet ar i
forskolealdern. Aven om det fotts normalviktigt tappar barnet ofta i
bade vikt och ldngd det forsta levnadsaret och med tiden blir det
kortare dn jaimnariga. Flertalet barn med PWS har brist pa
tillvixthormon och merparten bor erbjudas behandling redan vid
ettarsdldern. Innan behandlingen startar ska andningsformagan
utredas med speciell andningsregistrering.

Det finns risk for skolios, som beror pd obalansen i kroppen pa
grund av muskelsvaghet. Skolios kan komma tidigt, innan barnet
ens borjat belasta kroppen. Fysioterapi och behandling med
tillvixthormon kan stabilisera muskelkorsetten runt kroppen.
Skelning kan forekomma. Dérfor dr det viktigt att en 6gonlékare
undersoker barnet.

Det ar vanligt med somn- och andningsbesvdr. En del har stord
sOmn pa grund av andningsuppehéllen. Det kan ha ett samband
med muskelslapphet i luftvigar, men dven med tranga luftvigar
med stora tonsiller eller polyper. Andningsuppehall leder till dilig
syreséttning.

For en del dr det mycket svért att fa en normal dygnsrytm. De sover
nagra timmar och vaknar pigga mitt i natten. REM-sémnen som
ska aterkomma med jamna intervall gor inte det. Den storda
nattsdmnen paverkar barnen pa dagen. De receptorer som reglerar
andningen fungerar inte heller riktigt som de ska. Detta gor att barn
med PWS littare faller i sémn om de &r inaktiverade pa dagen.
Personer med narkolepsi har liknande somnstdrning som vid PWS.
Manga av barnen har hog smdrttroskel, vilket kraver extra
uppmaérksamhet fran omgivningen si att inte allvarliga sjukdomar
eller skador forbises.

Det ar vanligt att temperaturregleringen dr pdverkad, s att barn
trots infektion inte far feber. Manga ar ocksé okénsliga for kyla och
virme, vilket kan leda till att de pa vintern klér sig i for tunna
kldder och pa sommaren for varmt.
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Prader-Willis syndrom

Den intellektuella funktionsnedsdttningen blir tydligare under
barndomsfasen. Ménga visar tecken pé autistiska drag.

Ungdomstiden

Unga med Prader-Willis syndrom har ingen pubertetsspurt utan
vaxer mer kontinuerligt 1 langd. Sarskilt pojkar behdver behandlas
med konshormoner for att puberteten ska fa sitt vanliga forlopp,
muskelmassan 6ka och bentétheten utvecklas normalt.
Konshormoner har en positiv effekt pa barnens
kroppssammansittning, s att fettmassan minskar och
muskelmassan 6kar. Behandlingen &r viktig for att forebygga
benskorhet senare i livet.

— Testiklarna &r ofta sma och underutvecklade hos mén med PWS.
Trots detta kan dessa ha spermieproduktion, &ven om spermierna ar
fa. Detta innebdr att man maste forutsatta att midn med PWS ér
fertila, sdger Jovanna Dahlgren.

Under ungdomstiden blir beteende- och inldrningssvérigheterna
tydligare och den intellektuella funktionsnedsattningen uppenbar.
Aven sémnproblemen kan forséimra inlérningen.

Vuxenildern

Om man inte motverkar det aktivt, dr det vanligt att vuxna personer
med PWS fér olika komplikationer pa grund av 6vervikt och fetma,
sdsom diabetes, hjart- och andningsproblem. Tack vare att
syndromet idag ofta upptécks redan i spadbarnsaldern ar
forhoppningen att sddana problem kan undvikas om
behandlingsrekommendationerna, med strikt kost och fysisk
aktivitet foljs. Personer med PWS behdver ocksd behandlas med
tillvixt- och konshormoner for att fa en mer normal langd och
kroppssammansattning.

Det kan droja dnda upp till 20-ars alder, innan kvinnor med PWS
borjar menstruera. Mensen kan komma utan att omgivningen ens
maérkt att flickan kommit i puberteten. P-piller kan behdvas for att
undvika odnskade graviditeter.

Det &r kéant att tre kvinnor med Prader-Willis syndrom har fatt barn,
men det dr oklart hur manga man med PWS som har blivit pappor.

Psykiatriska problem och den svéra hungern kvarstar ofta i vuxen
alder.

Benskorhet, forstoppning och for tidigt aldrande ar andra
svérigheter som den vuxne med Prader-Willis syndrom kan drabbas
av.
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Prader-Willis syndrom

— Tack vare forbéttrad behandling och forbattrad
kroppssammansittning behdver benskorhet och for tidigt dldrande
forhoppningsvis inte bli ndgra vanliga symtom hos dagens unga,
nér de blir vuxna, sdger Jovanna Dahlgren.

Den stora utmaningen for varden &r att utbilda ldkare till ett samlat
omhédndertagande 1 expertteam som kan folja upp och behandla
vuxna med Prader-Willis syndrom.

— Inom barn- och ungdomsvarden finns det erfarenhet och kunskap
om syndromet, men motsvarande kunskap behdver starkas i varden
av vuxna, sdger Jovanna Dahlgren.

Fragor till Jovanna Dahlgren:

Behover man olika mingd kalorier beroende pad vilken person
man dr eller rekommenderas alla med PWS att ha samma
kalorimiingd?

— Vi vet att vid PWS har man lagre forbranning, det betyder att den
som har PWS behover mindre mat dn andra. Det kan finnas
skillnader mellan personer som har PWS och det gar att méta bland
annat hos en dietist hur mycket kalorier en person gor av med.

Hur fungerar tillvixthormon for vuxna?

— Det fungerar olika for olika personer. Det viktiga &r att man far
prova. Det dr viktigt att tinka pa att trdna kroppen varje dag
atminstone 60 minuter, kanske gé en langpromenad eller simma.
Man ska ocksé tédnka pa att dta si att man undviker att bli
overviktig. Det gor att risken blir mindre att fi diabetes.

Vad héinder inom forskningen?

— Framforallt 1 Frankrike gors en del forskning om bebisar och sma
barn som har PWS. De provar olika nya hormon, bland annat
oxytocin. Man tror att barnet ska fa det lattare 1 skolan sérskilt med
inldrning. Forskningen har visat att &ven nér en person med PWS ar
vuxen kan den behdva en liten mangd tillvixthormon. Men inte
lika mycket som hen fick som barn.
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Rorelse och halsa

Prader-Willis syndrom

I den medicinska tidskriften the Lancet publiceras forskning
om traning och hilsa. En studie visar att var tionde dodsfall i
virlden ér en foljd av stillasittande. Att rora pa sig har en
mycket bra effekt pa kroppen.

— Stillasittande ér lika farligt som rokning, siiger Magnus
Aspdahl, fysioterapeut pa Karolinska universitetssjukhuset i
Stockholm.

Vid fysisk aktivitet fungerar blodddrorna béttre, lagt blodtryck hojs
och hogt blodtryck sidnks. Den som ror pa sig kan ocksa gé ner i
vikt.

— Effekten ar storst vid en kombination av bra naringsrik mat och
rorelse, sdger Magnus Aspdahl.

Blodsockernivan och halten blodfetter forbittras.
— Den som har diabetes och ror sig regelbundet behdver inte ta s
mycket insulin, sédger han.

Kroppssammanséttningen fordndras. Musklerna blir stérre och
personen samlar inte pé sig sa mycket fett. Risken blir mindre for
fall och skador orsakade av fallet. Inflammationer minskar 1
kroppen och sdmnen blir bittre.

— Fysisk aktivitet halverar ndstan risken for tarm- och brostcancer,
sdger Magnus Aspdahl.

Den som ér deprimerad och har angest kénner sig ofta béttre efter
traning.

— Personer som dr fysiskt aktiva upplever ofta att de har en béttre
livskvalitet an den som inte ror sig alls, siger Magnus Aspdahl.

Kognitionen och minnet blir béittre

I en studie fick en skolklass trina pd morgonen innan de satte sig
ner pa lektionerna, en annan klass hade ingen tréning fore
skoldagen. De som tridnade blev béttre 4n de som inte trdnat, i
svenska, matte och engelska.

— Har man ett problem att klura pa ska man ta en rask promenad
innan, da tdnker man béttre, sdger Magnus Aspdahl.
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Prader-Willis syndrom

Rorelse ar hilsa

Enligt rekommendationerna fran Folkhdlsomyndigheten ska vuxna
rora sig ungefér en halvtimma per dag. Da har man tittat pa hur lite
man behover tréna for att fa effekt av traningen.

— Men ju mer tridning desto bittre. Den som trdnar hart behover inte
trana ldnge for att uppna effekt. En halvtimmas hérd traning
minskar risken for dédliga sjukdomar med néstan halften, sdger
Magnus Aspdahl.

Vardagstrining kan vara vil sd bra, till exempel att ta trappan
istdllet for hissen, gé och handla istéllet for att ta bil eller buss,
strunta i rulltrappan och std upp nér man jobbar.

— Da far man trdningen gratis, sdger Magnus Aspdahl.

Styrketrdning ar att stirka musklerna. Det gér att gora pa ménga
olika sitt, bland annat genom att bira tunga pasar niar man gar och
handlar.

Fysisk aktivitet vid PWS

De flesta med PWS har ldg muskeltonus det vill sdga
grundspanningen i muskeln dr ldgre dn hos andra. Det dr jobbigare
att halla uppe kroppen och manga gér lite ihopsjunkna. Styrkan i
musklerna ar nedsatt och speciellt giller det den excentriska
styrkan, det vill siga den som anvinds ndr man héller emot for att
sétta sig ned. Uthélligheten ar ocksé ofta nedsatt. Langa
promenader kan kdnnas odverstigliga. Barn med PWS kan ha sd
kallade "bulliga fotter” och fa sdmre balans. Vuxna kan ocksa ha
balanssvérigheter.

— Ibland ar balansen sé délig att personen méste halla i sig och det
kan kdnnas obehagligt vingligt, siger Magnus Aspdahl.

Benen och fotterna 4r mjukare dn normalt och vinklade utat, sa
kallad valgusstillning. Knina kan vara dverstrackta, hofterna
roterar ibland utét och det &r vanligt med skolios det vill séiga sned

ryggrad.

— Man vet inte riktigt varfor personer med PWS utvecklar skolios,
men tror att det kan bero pa den ldga muskelspanningen, sdger
Magnus Aspdahl.

Studier visar att fa personer med PWS trdnar regelbundet, bara sju
procent. Fler mén 4n kvinnor trénar.

Nedsatt balans kan bero pé svaga fotleder men ocksa pa délig syn.

Dokumentation nr 551 © Agrenska 2017 12



Prader-Willis syndrom

— Balansen forbéttras betydligt av trdningen, sdger Magnus
Aspdahl.

Enligt andra undersdkningar dr personer med PWS mindre aktiva
pa helger.

— Det ar viktigt ar att hitta en traningsform som é&r rolig att gora.
Det kan till exempel vara dans eller simning. De som har 1&g
uthallighet bor ha korta och intensiva traningspass.

— Planera gérna in trdningen i veckans aktiviteter. D& blir den av,
sdger Magnus Aspdahl.

Fragor till Magnus Aspdahl:

Mat och halsa

Vad menar du med bra rorelse?
— Man bor rora sig sa att man blir flasig. Motionen ska 6ka pulsen.
Det ska kdnnas!

Ska man ha en sdrskild kontorsstol néiir man sitter vid datorn eller
riicker det med ett hoj- och sinkbart skrivbord?

— Har du ett hoj- och sinkbart skrivbord som du verkligen anvinder
racker det langt. Man kan ha en kudde eller en hopvikt filt i
landryggen sa att man kommer upp lite mer i stolen. Det dr viktigt
for kroppen att byta stidllning da och da. Inte sitta stilla linge i en
position.

Kosten bor vara variationsrik, god och innehilla protein,
kolhydrater, fett, vitaminer och mineraler.

— Vatten ir ocksa viktigt for kroppen, giarna med citron eller
bitar av gurka i, séiger dietist Katharina Danielsson pa
Habiliteringscentrum i Jonkoping.

Bra protein ar kott, fisk, dgg, artor, linser, bonor och fettldga
mjolkprodukter.

— De flesta i Sverige dter for mycket proteiner, man behdver inte sa
mycket. En liten portion med kott eller fisk ricker, sdger Katharina
Danielsson.

Kolhydrater dr samlingsnamnet for starkelse, sockerarter och
kostfiber.
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Prader-Willis syndrom

— Stirkelse finns 1 ris, potatis, brod och pasta. Fiber far vi av
gronsaker, grovt brod, frukt och flingblandningar. Socker bor vi
undvika, sdger Katharina Danielsson.

Man maste ocksa ha fett i maten i form av till exempel olja.

Essentiella fettsyror, nodvéndiga fettsyror, &r sddana fettsyror som
kroppen inte kan tillverka sjilv. De maéste tillforas via fodan.
Vanliga killor dr vegetabilisk olja, ndtter, bonor, fron, fisk och
andra havsprodukter.

Mer om néringsriktig kost pa svenska livsmedelsverkets hemsida,
slv.se.

Regelbundna méltider som frukost, lunch och middag, med négra
mellanmal déremellan dr bra for kroppen. Livsmedelsverkets
maéttstock pa ndringsrik kost tallriksmodellen visar att halva lunch-
och middagstallriken ska vara fylld med gronsaker resten av
kolhydrater och en femtedel med protein. Nyckelhdlsmarkningen
av vissa livsmedel visar att varan innehaller lite fett, ar fiberrik och
har 14g socker- och salthalt.

— Att tdnka pa dr att man kan anvéinda kryddor for att géra maten
godare, 10k till exempel kan rdknas som en krydda eftersom det ger
lite kalorier och mycket smak. Svamp kan vara smakrikt och &r bra
att anvédnda, sdger Katharina Danielsson.

Andra sitt att piffa till maten &r att géra varma eller kalla séser.
Kalla saser med lattyoghurt och kryddor, varm salsa med olika
sorters gronsaker, tomat, 10k och kryddor eller buljong.

De flesta med PWS iter helt riktigt enligt
naringsrekommendationerna. Ménga véger sin kost och har pé sa
satt total koll pa vad de far i sig.

— For den som ska hélla vikten och é&ta lite mat &r det viktigt att
maten dr ndringsrik. Att dta lite av varje del av kostcirkeln dr det
bista, sdger Katharina Danielsson.

Fragor till Katharina Danielsson:

Ar det olika hur mycket kalorier man behover, beroende pa vilken
mdnniska man dr?

— Ja det ér det. Ndr man dr igdng och ror sig och dr ldng gér man &t
mer energi och behdver man mer kalorier. Vi dietister kan rdkna ut
hur mycket var och en behover. De flesta jag kdnner med PWS har
ett energiintag mellan 1000-1500 kcal. De som tidigt fatt
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Tand-och munhalsa

Prader-Willis syndrom

tillvixthormon och har mycket fysisk aktivitet kan ha &nnu hogre
intag.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska p4 Lilla
Amundoén samt pa Odontologen i Goteborg. Tandhygienist
Anna Nielsen Magnéli vid Mun-H-Center, informerar om
vikten av tandvird med gruppen vuxna med PWS.

Mun-H- Center r ett nationellt kunskapscenter med syfte att samla,
dokumentera och utveckla kunskap om tandvérd och god
munhalsa, hos barn och vuxna med séllsynta diagnoser. Kunskapen
sprids for att bidra till ett battre omhédndertagande och hogre
livskvalitet for de berdrda patientgrupperna och deras anhoriga.

I Sverige finns ytterligare tvd kompetenscentrum for séllsynta
diagnoser som ror munhélsa, i Umeé och 1 Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring familje- och
vuxenvistelserna traffar Mun-H-Center ménga personer med olika
funktionsnedsattningar och sjukdomar.

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

I Mun-H-Centers databas stir det om PWS att:
Tuggsvarigheter och andra munmotoriska problem dr vanliga pa
grund av muskelslappheten. Trdnga andningsvagar i ndshala och
svalg kan medfora snarkning och 6kad risk for somnapné (téta
andningsuppehall under somn). Defekter i tandemaljen, overtal av
tander och smé tidnder dr vanligt. Ménga har hogt gomvalv och
tandstdllningsfel. Personer med PWS har minskad salivbildning
och saliven ir tjockare och klibbigare. Det finns en 6kad risk for
karies pa grund av édtproblematiken, emaljdefekter och den
minskade salivbildningen.

Tandhygienist Anna Nielsen Magnéli diskuterar de orala problem
som kan (men inte behover) uppsté vid Prader-Willis syndrom med
gruppen pa vuxenvistelsen.

— Muntorrhet r relativt vanligt. Kariesrisken 6kar for den som ar
uttalat torr i munnen, i kombination med en varierande kost.
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— Kosten dr inget problem hos de vuxna pd vuxenvistelsen eftersom
alla stdr pa diet och endast sockerfri kost ér tillaten, sdger Anna
Nielsen Magnéli.

Tandgnissling féorekommer hos personer med PWS och det kan ge
defekter pd emaljen och da ar det bra med extra fluorskodljningar.

Det ér en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
personen kan bevara en god munhélsa. I regelbundna
undersdkningar pé tandklinik bor ingé kontroll av kidkleder och
tuggmuskulatur. Bettutveckling, munhygien och eventuell
medicinering dr andra viktiga faktorer att uppmérksamma. Vissa
mediciner kan ge muntorrhet och 6kad risk for karies, det vill sdga
hal i tdnderna.

Det ar viktigt med forebyggande tandvard, bade hemma och pa
tandvardsklinik, for att undvika sjukdomar i tdnder och slemhinna.
Det finns ett flertal olika munvardpreparat att tillga.
Tandvardspersonalen hjélper till att vilja ut det som passar. For att
motverka muntorrhet finns munfuktgeler eller munfuktspray. Aven
rapsolja eller solrosolja kan anvindas. For att stimulera
salivproduktion finns sockerfria sugtabletter eller
fluortabletter/tuggummi. Alla bor anvénda fluortandkram vid
tandborstning morgon och kvill. Sedan &r det bra att komplettera
med andra fluorprodukter, efter reckommendation av ansvarig
tandldkare eller tandhygienist.

Bjorn ar 30 ar och har PWS

Bjorn hade det kimpigt i lag- och mellanstadiet med
skolkamrater som mobbade honom for hans
funktionsnedsittnings skull.

— Min storasyster gick pa samma skola, forsvarade mig och
blev sjilv mobbad. Det har gjort oss vildigt tajta, siger han.
Med éren har det mesta blivit mycket béttre for honom.

— Jag ser framét nu och ér 6ppen for nya saker, siiger Bjorn.

Starten pa livet kunde varit lugnare. Forst ville en ldkare som
modern konsulterade, ta bort ”bolden” i ett tidigt skede av
graviditeten. Bjorns mamma som hade fatt storasystern ett ar
tidigare insag forst di vad det var hon hade i magen och
forhindrade ingreppet. Forlossningen blev ocksa dramatisk, Bjorn
svivade mellan liv och dod under en tid.
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— Mitt hjérta och kroppen ville inte gora riktigt som jag ville, sdger
han.

Som bebis at han inte av sig sjdlv utan fick niring genom en slang i
ndsan. Han utvecklades l1&ngsamt och det tog tid innan han borjade
gd. Syskonen som blev fler, Bjorn har tre systrar idag, fick hora att
de skulle vara forsiktiga med Bjorn.

Bjorns mamma som dr sjukskoterska anade att nadgot inte var riktigt
som det skulle med Bjorn. Det var forseningen i utvecklingen och
nigot med utseendet. Ogonen var sma och satt pa ett annat sitt fin
syskonens och han skelade. De for till universitetssjukhuset, dir
man tog en massa prover pa Bjorn och vid tre ars élder fick han
diagnosen Prader-Willis syndrom, PWS.

— Jag fick till och med ldmna ifrdn mig en bit ben till forskningen
om PWS, séger han stolt.

Maten

I skoldldern var det plotsligt inga problem med aptiten. Bjorn
borjade dta omattligt och fordldrarna fick svért att hindra honom
fran att dta dygnet runt.

— De satte barnlas pé skdpen, men jag var sa smart att jag kunde se
hur de gjorde for att fa upp lasen. Sen laste de koksdorren och jag
listade ut var de lade nyckeln. Till slut borjade pappa ha nyckeln 1
fickan och da fixade jag det inte ldngre, sdger Bjorn.

Fordldrarna fick hjdlp av habiliteringen att hantera maten. De matte
maten med “6gonmatt” och begrinsade matintaget pa sa sétt. Det
var forst i tondren ndr Bjorn sjélv bestimde att han skulle g till en
dietist, som det réttade till sig. Han fick dietisten via ldkaren pa
habiliteringen.

— Jag var deprimerad och missndjd med min kropp och ville ha en
forandring, sdger han.

Bjorn fick tillvixthormon, antidepressiv medicin for sina
aterkommande depressioner och en diet som héller &n idag.

— Jag har samma dietist fortfarande och dietisten betyder allt for
mig. Nu kédnner jag livsgladje igen, séger han.

Skolan

Bjorn gick 1 vanlig skola med elevassistent fram till gymnasiet. De
forsta sex dren i skolan var en ren pina. Han blev mobbad for att
han inte var riktigt som de andra. Skolkamraterna passade pa nér
elevassistenten inte var med. Hans syster som gick i samma skola
forsvarade sin bror och blev sjilv mobbad. Det gick sé langt att
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Bjorn tappade all lust for att ga i skolan och holl sig hemma langa
tider. De vuxna pé skolan sadg vad som pagick men gjorde
ingenting. Bjorn forsokte ta sitt liv och efter det gjordes en Lex
Sarah- anmélan av skolan. Bjorn fick rétt och ett skadestand.

I hogstadiet blev det battre. Da ville plotsligt alla mobbarna bli védn
med Bjorn, men det ville inte Bjérn. Han hade fatt nog av dem.

— Jag fick ha min kusin som elevassistent och det var bra, sdger
han.

I hogstadiet fungerade gymnastiken. Lararen gjorde ett eget
program for honom s4 att han kunde vara med.

Nér han var 15 &r bestdmde han sjélv att han ville bo pa en
internatskola under gymnasietiden.

— Det var en bra skola, med bra mat. Dar kénde jag mig trygg,
sdger han.

Gruppboende

Efter gymnasiet har Bjorn bott pé ett gruppboende med fyra andra
personer. Dér trivs han.

— De kinns som min familj.

Han gillar ocksa personalen pa boendet.

Flera dagar 1 veckan arbetar han med att packa skruv i Iddor och
tycker om det. Han har arbetskamrater som han kan prata med och
arbetar lagom mycket tycker han. Varje dag gér Bjorn flera
kilometer fram och tillbaka till jobbet, s& motion far han pa kopet.
Niér Bjorn ska gora ndgot han tycker ar riktigt roligt fiskar han i
sjon 1 narheten och det hinder att han fir upp en gédda.

— Dé lagar jag till den i ugnen pé gruppboendet. Det dr en nyttig
och mager fisk som smakar battre for att jag har fingat den sjilv,
sdger han med ett stort leende.

Gédda édr inte favoritritten. Bjorn tycker bast om det franska koket.
Nér han ska gora nagot riktigt gott at sig gar han till frysdisken i
affdren och koper sniglar.

— Sedan tillagar jag dem i ugnen med lite extra vitlok och persilja.
Till sniglarna gor jag pasta.

Den antidepressiva medicinen har hjalpt honom. Idag &r humoret
jamt.

— Min doktor brukar siga att jag inte far ga for langt ner och inte
ligga for hogt upp. Jag ska ligga pa en bra dos och vara mig sjélv.
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En sent upptéckt skolios gor att han har vérk i ryggen och maste dta
vérktabletter varje dag.

— Personalen hemma brukar se pa mig ndr jag behover tabletter mot
vérken, séger han.

Men Bjorn har bestdmt sig for att inte géra ndgon ryggoperation
forrdn det ar riktigt illa med ryggen.

— Nar jag inte kan ga ur sdngen gor jag nagot at det.

Han medicinerar ocksé for hogt blodtryck.

Familjen trdffas regelbundet och han pratar ofta med dem 1
telefonen. Morfordldrarna och farfordldrarna star honom néra och
numera finns det syskonbarn ocksé att tréffa. Bjorn har en stor
familj.

— Jag brukar siga till mamma att det dr s manga nu sa det blir
dyrt, sdger han och ser ut som att det absolut inte gor nagot.

Bjorn har gjort en liten bok till sin mamma till mors dag. I den
berdttar han hur tacksam han ar att just hon &r hans mamma.

— Hon brukar séga att hon ar stolt dver sin statlige kille, sdger han.
Bjorn ér 1,81 centimeter idag.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under vistelsen pa Agrenska for vuxna med Prader-Willis
syndrom, PWS, deltar tre miin i ldrarna 30 — 51 irien
fokusgruppdiskussion. Specialpedagog AnnCatrin Rojvik frian
Agrenska, leder samtalet.

Foljande ir ett urval av de synpunkter som deltagarna limnar.
Diskussionen har teman som skola, utbildning, yrkesliv,
boende, vardagsliv och kontakter inom sjukviarden och andra
samhiillsinstanser.

Skola och utbildning

En man gick 1 sérskola fran grundskolan till och med
yrkesgymnasium. Eftersom han hade anknytning till England gick
han 1 internatskola dér.

— Jag har genomgéende haft bra ldrare och elevassistenter, sdger
han.

En annan man gick i den tidens hjélpklass och fick g om fyran. I
femman fick han skrivstdd av studierektorn och hamnade sa
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sméiningom i en sd kallad obs-klass. Han gick senare i
sdrgymnasium.

— Niér jag gick 1 fyran blev jag mobbad men hade min storebror i
sexan. Jag sprang upp till honom och sa hjdlpte han och hans
kompis mig, sdger han.

Boende

Samtliga bor i gruppboenden och alla dr néjda med det. De har
egna lagenheter och sillskap ndr de vill ha det med de andra som
bor pd gruppboendet.

— Personalen é&r insatt i sjukdomen. De lagar maten och tar ut
pengar for mig. Min bror skoter annars min ekonomi och ser till att
det ar pengar pé kontot.

En av de andra sdger att det 4r det mamman som skoter ekonomin,
ytterligare en har en ekonomisk forvaltare.

I ett av boendena lagar nattpersonalen maten och de boende far inte
vélja vad de ska dta. De som har PWS har strikt diet och det f6ljs
pa boendet. En gdng om aret pa deras fodelsedag far de vilja vad
de ska éta.

— Vi far kott frén bonden, séger en av dem.

En av dem é&r ofta med och lagar mat eftersom det &r ett stort
intresse. Néar de dter anvénder samtliga en vag och védger maten. De
ar noga med att f6lja dieten till punkt och pricka.

Alla ror sig mycket antingen promenerar de med gruppboendet
eller sa r det aktiviteter pé arbetet. En av dem dansar pa arbetet
flera dagar i veckan.

Stddning av sina rum gor de tillsammans med personalen. En av
dem lérde sig tidigt att tvétta kldderna och kontrollerar noggrant
vilken temperatur vattnet i maskinen ska ha pa tvittlapparna.
Liakemedel far de genom distriktsskterskan som besoker
gruppboendet och fyller pd deras dosetter. Den person som har
diabetes tar sprutan sjélv.

Fritiden

De tycker om kultur och gar pd muséer, utstdllningar, bio och
konserter. Samtliga dr mycket aktiva pa fritiden. De promenerar
och tranar pa gym. En har brunt bélte i1 judo och trdnar flera gdnger
i veckan. En av dem dr med i en teatergrupp och en annan spelar
saxofon och dr ocksa med i1 en teatergrupp.

— Stellan Skarsgard var och tittade en géng nér vi spelade teater,
beréttar han.
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Yrke

Alla har anpassade arbeten som de gér till flera dagar i veckan. P&
jobbet har de ett par handledare och stddpersoner som stéttar och
vagleder dem. De arbetar sex timmar varje dag i néstan hela
veckan. En &r heltidsskéddespelare och gor en tidning.

— Senast intervjuade jag skadespelaren Eva Rose. Det var roligt.
En annan arbetar pé en verkstad och packar platbrickor i kartonger
och klipper griaset for kommunen at dldre personer som inte orkar
klippa sjélva.

Informationscentrum for ovanliga diagnoser

Informationscentrum for ovanliga diagnoser vid Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet ansvarar for arbetet med
Socialstyrelsens kunskapsdatabas. Det ir en nationell resurs
for alla som soker information om ovanliga diagnoser.

Ovanliga diagnoser/sjukdomar r i stor utstrackning ocksa okédnda
sjukdomar. Behovet av kunskap ar déarfor stort.
Informationscentrum gor kontinuerligt uppdateringar av
kunskapslédget tillsammans med ledande specialister,
intresseorganisationer och patientféreningar.

I databasen finns ndrmare 300 ovanliga diagnoser och nya
tillkommer hela tiden. Via webbadressen
socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser och i broschyrer skrivs en
informationstext om varje diagnos som beskriver bland annat dess
forekomst, behandling och forskning.

Nationella funktionen sallsynta diagnoser

For att 6ka samordningen, samverkan och spridning av
information inom omrédet séllsynta diagnoser har
Socialstyrelsen pa regeringens uppdrag inrittat Nationella
Funktionen Sillsynta Diagnoser, NFSD.

NFSD har sedan verksamheten startade den 1 januari 2012
arbetet i enlighet med uppdraget.

NFSDs uppgift ér att:

- bidra till 6kad samordning och koordinering av hélso- och
sjukvérdens resurser for personer med séllsynta sjukdomar
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liksom 0kad samordning med bland annat socialtjanst och
frivilligorganisationer.

bidra till spridning av kunskap och information till alla
delar av hilso- och sjukvarden och till andra berdrda
samhdllsinstanser samt till patienter och anhoriga

bidra till utbyte av information, kunskap och erfarenheter
mellan de aktorer som bedriver verksamhet pa omradet
identifiera mojligheter till utbyte av kunskap, erfarenhet och
information med andra ldnder och internationella
organisationer.

NFSD drivs av Agrenska, ett nationellt kompetenscenter med
helhetsperspektiv for barn, ungdomar och vuxna med funktionsned-
séttning, deras familjer samt professionella som de moter.

Mer om NFSD verksamhet kan du l4sa pé nfsd.se.
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Prader-Willis syndrom,
PWS

En sammanfattning av dokumentation nr 551

Prader-Willis syndrom (PWS) orsakas av en kromosomavvikelse
som medfor intellektuell funktionsnedsittning, ométtlig aptit,
kortvéxthet, 1&g produktion av kdnshormoner och muskelslapphet.
I Sverige far fem till sex barn diagnosen varje ar. Uppskattningsvis
finns mellan 350 och 550 personer i landet med tillstandet.
Sannolikt finns fler som inte fatt diagnosen faststilld.

For att forhindra overvikt giller det att ha en konsekvent
diet med reducerat kaloriinnehall 1 kombination med
regelbunden fysisk aktivitet. Kosten bor planeras av en
dietist. Ju tidigare dietkosten infors desto léttare blir det att
halla vikten.

AGRENSKAS FAMILIE- 0CH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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