Prader-Willi Syndrom (PWS)

PWS er medfgdt. Ved fadslen og de ferste maneder ses mu-
skelslaphed og spiseproblemer. Kropssammensaetningen er unor-
mal med spinkel muskelmasse og hgj fedtmasse. Bgrnenes udvik-
ling er forsinket, og tidligt ses en udtalt trang til at spise. Mange
symptomer skyldes en unormal regulering af flere funktioner i krop-
pen fra hjernens hypothalamus, som “styrer” appetit, hormoner,
temperatur og smertefglelse. Barn og voksne med PWS har
mange feelles treek, der kan veere mere eller mindre udtalte hos
den enkelte.

Genetik og forekomst

PWS skyldes en fejl ved kromosom 15, som pavises ved en gene-
tisk undersggelse. Ca. 1:20.000 nyfadte har PWS. Lige mange pi-
ger og drenge i alle lande.

Behandling generelt

PWS kan ikke helbredes, men meget kan behandles. Livslang
kontrol af kost, en seerlig psedagogisk indsats og omgivelsernes
forstaelse af PWS kan sikre en god fysisk og psykisk udvikling.

Spadbarnsalder

Fadselsveegten kan veere lavere end ventet. Speedbern med PWS
er slappe, bevaeger sig meget lidt, greeder ikke, sover meget, kan
ikke die og har ofte synkeproblemer. Sondemadning er ngdvendig
i starten. Den motoriske udvikling er forsinket. Hos nyfadte drenge
ses oftest, at testiklerne ikke er pa plads i pungen.

Smabarns- og skolealder

Efter 1-2-ars-alderen ses gradvist en useedvanlig interesse for
mad, og man har indtryk af manglende meethedsfornemmelse.
Uden en kostplan vil overspisning resultere i en sygelig overvaegt
meget tidligt. Barnenes udvikling er forsinket i forhold til jeevnald-
rende. De kan ga uden statte efter 2-3-ars alderen. Mange skeler.
Uden vaeksthormonmangel ses lav hgjde.

Ungdoms- og voksenalder

Kensbeharing og armhulesved kan ses tidligt, men egentlig kens-
modning er ofte forsinket eller udebliver pga. kanshormonmangel.
Piger/kvinder far oftest ikke eller kun sjeeldent menstruation.
Meend har smé og umodne testikler. Som regel startes kanshor-
monbehandling fra teenagealderen for at sikre den fysiske puber-
tetsudvikling og for at forebygge knogleskarhed. De fleste anses
som voksne at veere sterile, men der er set tilfeelde af graviditet,
hvorfor seksualundervisning om hygiejne og praevention er vigtigt.

Vakst og vaeeksthormon
Bern behandles med veeksthormon og kan derved opna bedre
hgjde og muskelstyrke. Voksne behandles ved behov.

Stofskiftehormon og binyrebarkhormon

Ca. 10% udvikler stofskiftemormonmangel (hypothyreose), som
behandles med tablet. Binyrebarkhormon er oftest normalt ved
PWS. Der kan ved sveere sygdomstilfelde vaere behov for at give
tilskud sammen med anden behandling. Det anbefales at male
hormonet (blodprave for kortisol) ved akut sveer sygdom.

Overspisning, overvagt, mad og maltider

Fri adgang til mad vil tidligt medfare en sveer livstruende overveegt,
hvorfor alle méa have personstgtte, nér de er i neerheden af mad.
Overveegt kan medfgre kredslgbsproblemer, gdemer, sgvnapng
og type 2-diabetes. Kostplaner, hjeelp ved maltider og daglig mo-
tion er en ngdvendighed hele livet. Pga. spinkel kropsbygning
(knogler og muskler) er kaloriebehovet lavere end normalt. Appe-
titnedseettende medicin er uden effekt.

Bade barn og voksne har umoden tygge- og synkefunktion med
risiko for fejlsynkning. Mange spiser hurtigt med risiko for blokering
af sveelget og dermed kveelning. Det anbefales, at ingen med PWS
spiser alene.

Spyt og refluks

Refluks (tilbagelab af mavesyre) og syreskadede teender kan ses.
Samtidig er spyttet ofte sparsomt og sejt. Tandlaegen skal oriente-
res om dette.

Opkastning

Personer med PWS kaster sjeeldent op og maske kun ved alvorlig
sygdom i mave og tarm. Opkastning kan derfor veere tegn pa al-
vorlig sygdom.

Temperatur
Temperaturregulering kan vaere unormal med forhgjet temperatur
uden infektion og manglende feber ved alvorlig infektion.

Vejrtraekning

Muskelslappe sma bgrn kan have sveert ved at hoste og har lettere
ved at fa lungebeteendelse. Der er aget forekomst af sgvnapng
(lange vejrtreekningspauser), seerligt hos overveegtige. Alle, der
snorker, bar undersgges for sgvnapng, da apng kan skyldes po-
lypper og/eller forstgrrede mandler.

Mave, tarm og vandladning

Nar man ikke kan kaste op, er der risiko for sveer udspiling af ma-
vesek, dels ved sygdom i mave, dels ved overspisning, hvilket kan
medfgre en livstruende tilstand, hvor aflastning af mave med ma-
vesonde kan veere ngdvendigt. Flere med PWS har langsom tarm-
passage, der kan give forstoppelse og kreever behandling. Fa
store vandladninger kan ses, og nogle har brug for faste toilettider
for at undga overbelastning af urinvejene.

Hud
Mange piller i s&r, som kan blive beteendte og mé behandles med
antibiotika.

Ryg

Svage nakke- og rygmuskler kan vise sig ved foroverbgjet hold-
ning. Seerligt rygskeevhed (scoliose) ses ved PWS og kan kreeve
korsetbehandling eller operation.

Smerte og sygdom

Smerteteersklen er generelt hgj. Mange har sveert ved at beskrive
og lokalisere smerte, hvorfor seerligt knoglebrud og sygdomme i
maveregionen kan overses.

Blodprever og drop
Det kan veere vanskeligt at tage blodpraver og anleegge drop, spe-
cielt ved overveegt.



Bivirkninger af medicin

Nogle former for medicin kan medfgre bivirkninger. De fleste vil
kunne tale medicin i lavere dosis end seedvanlig. Bivirkninger i
form af udtalt treethed og slavhed ses iseer ved medicin mod uro,
angst og depression. Ved medicinsk behandling anbefales vejled-
ning hos en leege med kendskab til PWS.

Bedgvelse — generel anzstesi

Generelt tales den medicin, der anvendes i forbindelse med fuld
bedgvelse. Under opvagning efter bedgvelse kan ses:

* Langvarig opvagning.

* Aspiration (maveindhold i lunger).

* Apng - lange vejrtreekningspauser.

Vandforgiftning

For stort vaeskeindtag kan medfare kramper og bevidstlgshed. Gi-
ves der om aftenen medicin, der nedseetter urinproduktionen, ma
det sikres, at veeskeindtag begraenses om aftenen.

Verd at vide om adfzard og psyke

+ Mange er folelsesmeessigt og socialt umodne og har brug for en
tryg, struktureret og forudsigelig hverdag.

« Mange har vanskeligt ved at forstd konsekvenserne af egne
handlinger og har sveert ved at skelne fantasi fra virkelighed

* Vredesudbrud, humegrsvingninger og adfeerdsproblemer kan
skyldes usikkerhed, misforstaelser eller uklare aftaler om mad.

+ Rigid tankegang og tvangspraeget adfeerd kan ses.

« Hukommelse for det sete er ofte langt bedre end for det harte.
Piktogrammer eller anden illustreret information anbefales.

* Hojere forekomst af psykisk sygdom ved PWS end hos andre.
/ndret psyke og adfeerd kan skyldes fysisk sygdom, som derfor
altid ma udelukkes.

Anbefalet lz2gelig opfelgning

Klinisk kontrol og koordination af undersggelser samt dele af den
medicinske behandling er centraliseret pa Center for Sjeeldne Syg-
domme i Kabenhavn og Aarhus (CSS). Leegelig kontrol foregar i
et samarbejde mellem centrene og det lokale sundhedsvaesen.

Opfelgning - barn

Som rutine ved konsultationer i CSS foretages kontrol af hgjde,
vaegt, ryg, led, blodpraver for hormonstatus og regulering af kost-
plan. Kontrol hos egen gjenleege hvert andet ar. Henvisning til an-
dre specialister efter behov.

Opfolgning - unge og voksne

Konsultation i CSS arligt. Som rutine foretages kontrol af blodtryk
og urin, undersgagelse af hjerte, lunger, ryg, led, hormonstatus inkl.
pubertetsudvikling og regulering af kostplan. Kontrol hos egen
gjenleege hvert 3. ar.

For alle med PWS anbefales

+ Dagligt tilskud af D-vitamin. Ved sparsomt indtag af meelkepro-
dukter anbefales tillige kalktilskud.

+ Daglig motion og regelmaessig vurdering ved fysioterapeut.

Yderligere medicinske oplysninger om PWS
Landsforeningen for Prader-Willi Syndrom
www.prader-willi.dk

Artikel om Prader-Willi pa www.sundhed.dk

Center for Sjaeldne Sygdomme
Aarhus Universitetshospital
8200 Aarhus N
TIf.: 30 71 50 41

Mail: css@rm.dk

Center for Sjeldne Sygdomme
Rigshospitalet
2100 Kgbenhavn @
TIf.: 3545 50 03

Mail: css-rigshospitalet@regionh.dk

Lagelig konsulent for Landsforeningen for PWS
Overlaege Susanne Blichfeldt
Mail: s.blichfeldt@dadinet.dk

Ved akut opstaet sygdom eller pludselig andring
af almentilstand (ogsa psykisk) skal egen laege el-

ler legevagt kontaktes.
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