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Prader-Willi syndrom (PWS) &r ett neurogenetiskt tillstand som karakteriseras av muskular hypotoni,
hypogonadism med forsenad och/eller bristfallig pubertet, kort slutlangd, omattlig aptit resulterande i
fetma samt psykomotorisk utvecklingstorning med beteendestorningar.

Detta ar ett komplext syndrom som forst beskrevs 1956 av Prader et al. P4 1980-talet identifierades den
genetiska defekten vid PWS som en deletion pa kromosomen 15g11-q13 som nedarvs fran fadern
(paternell deletion). Senare fann man att en avsaknad av paternell kromosom 15q med dubbel
maternell kromosom uppsattning, dvs maternell disomi eller, mycket ovanligare, en mutation i
"imprinting center” pa kromosom 15q ocksa ger upphov till PWS. Obalanserad translokation
forekommer i nagra fa fall.

PWS &r en sjukdom som medfor stora konsekvenser for patienten och dennes familj. Manga av de
symtom som finns vid PWS ar inte mojliga att behandla utan bara lindra; tex med reducerat kostintag
och med sjukgymnastik. Det ar darfor viktigt att patienterna med PWS tas om hand av ett team
bestaende av barnhabiliterings lakare, barnendokrinolog, sjukgymnast, dietist, logoped och psykolog vid
speciella centra.

De senaste aren har tillvaxthormonbehandling (GH) blivit en accepterad och adekvat
behandlingsmojlighet som kan forbattra livskvaliteten for denna patientgrupp. Vid GH behandling ar det
viktigt att sjukdomens specifika risker beaktas och att patienterna foljs pa ett standardiserat satt.

Det ar vasentligt att diagnosticera PWS sa tidigt som mojligt i livet for att om maijligt undvika utveckling
av fetma; man har da mojlighet att forbattra muskelsvagheten samt stimulera den psykomotoriska
utvecklingen. Nar diagnosen sakerstallts, kliniskt (1) och molekylar genetiskt (vanligtvis med hjalp av
FISH), bor patienten remitteras till likare med barnendokrinologisk kunskap saval som till
barnhabiliterings ldkare. Kontakt med dietist och sjukgymnast bor ordnas samt dven med logoped,

redan fran neonatal avdelning. Logopeden ar viktig for att stimulera barnets munmotorik och pa sa satt
forbattra sugformagan i nyfoddhetsperioden. Vidare behovs kontakt med psykolog etableras. Barnet boér
skrivas in i samordnad barnhabilitering.

Syndrom specifik tillvaxtkurva bor anvdndas (2) for bedémning av tillvaxten.
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Férslag pa omhandertagande av barn med PWS under de 3 forsta levnadsaret enligt nedanstaende

schema;
Vardgivare 1:a levnadsaret 2:a levnadsaret 3:e levnadsaret
Lakare e Besokvidcal,3,6och12 |e Besokvidca 18 och 24 Besok vid ca 30 och 36

manaders alder.

Vid forsta lakarbesok
grundldaggande
information samt
remisser till vriga i PWS-
teamet; sjukgymnast,
dietist, logoped samt
habiliteringscentra

Vid “retentio testis”
remiss till barnkirurg

Vid varje lakarbesok
noggrant
somatiskt/neurologiskt
status inkl skolios
bedomning samt
tillvaxtbeddmning

Remiss till ortoped vb.

Vid ars kontroll;
information samt
stallningstagande till GH
behandling

Remiss till 6gonlakare om
skelning.

Remiss till
barntandlakare

Tag stallning till nar
somnpolygrafi skall gbras

manader

e Vid 18 manader, remiss

ogonldkare

e Vid varje lakarbesok
noggrant
somatiskt/neurologiskt
status inkl skolios
beddmning samt
tillvaxtbeddmning

e Ortoped remiss pga
skolios och/eller
ortopediska skor

e Vid ars kontroll,
information samt
stallningstagande till GH
behandling

manader

Vid ca 30 man alder
utredning infor GH start

Vid varje lakarbesok
noggrant somatiskt
/neurologiskt status inkl
skolios bedomning samt
tillvaxtbeddomning

Barn sjukskoterska
endokrin
mottagningen

Vikt och langdkontroll var
tredje manad

e Vikt och langdkontroll
var tredje manad

Vid GH start:
Foraldrautbildning i
injektions forfarande.

Vikt och langdkontroll var
tredje manad

Dietist

Forsta tiden kan behov av

e Noggrant avstamda

Noggrant avstamda besok
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Vardgivare

1:a levnadsaret

2:a levnadsaret

3:e levnadsaret

intensivare kontakt
finnas. Anpassa mangden
besok efter barnets
tillvaxt.

e Redan forsta aret basal
information kring specifik
PWS diet

besdok med avseende pa
aktuell tillvaxt.

e S3a smaningom under 2:a-
4:e levnadsaret paborjas
diet med
energireducerad kost da
mer intensiva kontakter
kravs.

med avseende pa aktuell
tillvaxt.

Sa smaningom under 2:a-
4:e levnadsaret paborjas
diet med energireducerad
kost da mer intensiva
kontakter kravs

Logoped

e Anpassa antalet besok
utifran barnets specifika
matningssvarigheter

e Forsta besok med
avseende pa barnets
forsenade tal utveckling
samt darefter
uppfoéljande besok

e Om logoped finns pa
Habiliterings Centrum
(HC) kan stod och
information till denna
inga.

e Anpassa mangden besok
utifran barnets behov

Sjukgymnast

e Tidig forsta kontakt dar
specifik information om
transporter, hantering av
barnet m.m. ingar
forutom instruktioner om
tanjningsdvningar.

e Forsta tiden regelbundna
besok

e Information och
utbildning av
Habiliterings sjukgymnast

e Under forsta aret dven
information om framtida
behov av motion med
konkreta forslag

o Arliga besok garna
koordinerade med ars
kontroller hos lakare for
att folja barnets
utveckling. Och ev.
korrigera specifika
behov. En férdel om
ordinarie HC-
sjukgymnast kan delta.

o Arliga besok- garna
koordinerade med ars
kontroll hos ldkare for att
folja barnets utveckling.
Och ev. korrigera
specifika behov. En
fordel om ordinarie HC-
sjukgymnast kan delta.

Psykolog

e |nitial kontakt

e Kontakt vid behov

e Kontakt vid behov

Barn tandlakare

e |nitial kontakt

e Uppfdljning av
munstatus

e Uppfdljning av munstatus

Individer med PWS har en 6kad benadgenhet att utveckla skolios pa grund av den muskuldra hypotonin
men dven risk for glukosintolerans kan uppsta, speciellt vid kraftig overvikt.
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Fortsatt kontakt med endokrinolog och barnhabiliteringsteamet och/eller PWS-teamet under uppvéaxten
bor finnas. De barn som diagnostiseras med PWS senare i livet dn vid spadbarnsalder bor félja samma
strategi gallande omhéandertagande och behandling som de barn som fatt diagnosen vid spad alder.

Med PWS foljer kanslomassig labilitet samt en 6kad risk for att utveckla tvangssyndrom
(tvangshandlingar och tvangstankar) och angestneurotiska symtom. Barnen har svart att forsta
konsekvenserna av sina handlingar, de har svart for forandringar samt en stor benagenhet till
humarsutbrott och andra beteendestérningar som ofta forvarras med aldern Denna stérning ar
tvangsmassig framfor allt i férhallande till maten och till &ndrade rutiner. Manga barn utvecklar
autistiska drag. Kontakt med barnpsykiater bor etableras sa att behandling kan pabérjas.

Aven tonarstiden och tidig vuxen alder hos individer med PWS priglas av en 6kad risk fér psykologiska
svarigheter och beteendeproblem. Darfor ar det viktigt att det finns en etablerad kontakt med en
psykolog och/eller psykiater da eventuell medikamentell behandling kan bli aktuell.

Tillvaxthormonbehandling

Tillvaxthormonbehandling (GH) vid PWS ar numera en godkand indikation.
Doseringsrekommendationen &ar 0.033mg/kg och dag. For att fa erfarenhet av langtidsbehandling &r det
viktigt att data samlas in pa ett standardiserat satt férslagsvis via KIGS (Pharmacia International Growth
Database). Patientens diagnos skall vara bekraftad med DNA test. Patienten skall ha etablerad kontakt
med dietist och ha ett reducerat och kontrollerat kaloriintag.

Féljande variabler bor féljas under GH behandlingen:

Fore start av GH 3 manader och/eller | 12 manader
behandling 6 manader

Langd, Sittlangd, Vikt

och Huvud omfang X X X

IGF-1, BP-3 X X X

GH stim test eller
nattprofil (ej obligat) X

Faste glukos, insulin
och HbAlc X X X

Iv eller OGTT X X

Blodfetter (Kolesterol,

Triglycerider, Lp(a) X X X
F-T4, TSH X X X
DHEAS, LH, FSH och

Ostradiol/Testosteron | X X
Skinfold , DXA eller BIA | X X
Sémnpolygrafi X X

Rtg rygg X X
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Dérefter var 6:e manad ; langd, sitthdjd, vikt och huvudomfang

Var 12:e manad; IGF-I, BP-3, Faste glukos, insulin och HbA1c, Blodfetter, F-T4, TSH, DHEAS, LH, FSH och
Ostradiol/Testosteron, Skinfold , DXA / BIA och Rtg rygg.

Om tecken pa glukosintolerans bor per oral glukos test eller iv glukos tolerans test utforas.

En somnpolygrafi bor utfora eftersom individer med PWS hypoventilera och ha en nedsatt andnings
drive. Denna undersokning bor upprepas ca 3- 6 man efter paboérjad GH behandling som en
sakerhetsvariable vid GH behandling.

Fortsatt dietist kontakt dr viktigt under hela livet.

Nar den 6nskade langden ar uppnadd och patienten befinner sig i tonaren bér man 6verviga
substitution med kénshormoner om patienten inte har nagon egen pubertet. Kontroll av
gonadotropiner och kdnshormoner bor utforas.
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