Av pedagogisk-psykologisk
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og overlege Kai Fr. Rabben,
Frambu senter for sjeldne
funksjonshemninger

Prader Willis syndrom og aldring

Prader Willis syndrom (PWS) er en medfgdt tilstand som
kjennetegnes av varierende grad av utviklingshemning
og/eller lzerevansker, fedme og et karakteristisk utseende.
Tilstanden ble forst beskrevet i 1956.

Kort om tilstanden

PWS forekommer hos 1 pr 15 000 levendefodte barn. Tilstanden er
jevnt fordelt mellom gutter og jenter. Mellom 1995 og 2004 ble det
fedt 30 barn med tilstanden og vi kjenner i dag til ca 110 personer
med PWS i Norge. Av disse var 33 over 30 ar i 2004. I 1995 var bare
ni personer med PWS over 30 ar. Vi kjenner pr i dag ikke til noen
med bekreftet genetisk diagnose som er over 50 &r.

Genetisk drsak

Diagnosen stilles ved genetisk testing. Hos 95 % kan det pavises en
feil som rammer arvestoffet pd kromosom 15. Bortsett fra i sjeldne
tilfeller er gjentakelsesrisiko ved senere svangerskap minimal
(mindre enn 1 %).

Symptomer, tegn, forlop og komplikasjoner
Nyfodte med PWS er ofte lite spenstige i muskulaturen
(hypotone). Puste-, spise- og trivselsproblemer kan sees i
nyfedtperioden. Mange méd mates med sonde i en periode. En
generell gradvis forbedring skjer gjerne i slutten av forste levear.
Mellom ett- og firedrsalderen utvikler de fleste med PWS en
stor appetitt som varer livet ut. Uten streng diett kan dette fore
til alvorlig, helsefarlig overvekt. Det overfladige fettet er spesielt
rikelig fra brystet og nedover (sentral fedme), mens armer og
legger kan vere relativt slanke. Skjev rygg (skoliose) forekommer.
De fleste med PWS ligner péd hverandre av utseende og har et

relativt smalt, mimikkfattig ansikt med dpen munn og munnviker
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som henger nedover. Lysere hdr og hud enn
sosken/ foreldre er vanlig. Mange skjeler eller
har andre problemer med synet. @yne har gjerne
mandelform, og de fleste har sma hender og
fotter. Kjonnsorganene er som regel lite utviklet
og pubertetsutviklingen er mangelfull eller
forsinket. Lengdeveksten er nedsatt.

Den psykomotoriske utviklingen er forsinket.
Ordforstaelsen er ofte bedre enn evnen til
uttrykke seg verbalt. Mange har leerevansker.

De fleste leerer 4 lese, men har problemer med
regning og abstrakt tenking. Smabarn med

PWS er som regel blide og rolige, men med
alderen far mange tendens til raseriutbrudd eller
sorgreaksjoner som kan virke uforstaelige for
andre. Dette skjer serlig ved plutselige endringer

1 rutiner.

Tverrfaglig oppfolging av barn,
unge og voksne med PWS

I Norge er det utviklet gode rutiner i forhold til
oppfelging av barn, unge og voksne med PWS.
Disse omfatter:

* Medisinsk behandling med en streng lav-
kaloridiett tilrettelagt av klinisk erneerings-
fysiolog i samarbeid med lege.

* Vurdering av, og oftest behandling med
veksthormon fra forskolealder. Denne
behandlingen fortsetter til akseptabel hayde
oppnas eller avsluttes i slutten av tendrene.
Det forestas jevnlig kontroll av vekt og hoyde
under behandlingen.

* Jevnlig vurdering av syn for & avdekke
eventuell skjeling eller brytningsfeil.

* Jevnlig kontroll av vekt ogsé etter at vekst-
hormonbehandling er avsluttet.

* Regelmessig oppfelging av fysioterapeut med
tanke pd & oppdage eventuell skjevutvikling av
rygg (skoliose og kyfose).

* Medisinsk vurdering av kjpnnshormonnivé
og eventuelt behandling med kjennshormon.

e Spesialpedagogisk innsats gjennom hele
oppveksten.

* Oppfoelging av logoped i forskole- og tidlig
skolealder.

* Oppfelging av tannlege, som regel fire ganger
pr ar.

* Utflytting fra foreldrehjem til bolig med god
oppfelging pé dagtid og tilgjengelig nattevakt
for fylte 25 ar.

* Tilrettelagt arbeidstilbud.

De fleste med PWS vil trenge et mer tilrettelagt
miljo rundt seg som voksne enn det man kan
forvente ut fra en kartlegging hvor det ikke tas
hensyn til de fenotypiske trekkene ved diagnosen.

Personer med PWS over 40 ar

Fram til 1990-4rene hadde personer med PWS
en forventet livslengde pd rundt 30 ar. Fortsatt er
det ifplge internasjonal litteratur en dedsprose
nt pd 3 % pr ar for personer med PWS over 25
ar. Dette tallet er betydelig lavere for Norge i
dag. I lopet av det siste tidret har vi hatt en stor
pkning av personer med PWS mellom 20 og 50
ar. Forst nd har man oppnddd at de aller fleste
med PWS har blitt godt voksne. I arene som
kommer vil vi trolig fa en pkende befolkning
av personer med PWS over 40 ar. Dette vil gi
helsetjenesten og kommunene i Norge nye
utfordringer.

Forebygging av livsstilssykdommer
Personer med PWS er spesielt utsatt for 4 fa
sykdomsutlgsende overvekt og psykiske vansker.
Susanne Cassidy skrev i sin bok (1982) at de
fleste med PWS dode for de var 35 &r som

folge av stor overvekt og sosial isolasjon.
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Overvekt og psykiske vansker er fremdeles de
viktigste drsakene til redusert livskvalitet og
livslengde hos personer med PWS. Det
viktigste tiltaket i forhold til voksne — og
trolig ogsa eldre — med PWS, vil derfor

vaere & forebygge og raskt behandle disse
tilstandene.

Overvekt

Mennesker med PWS har mest sannsynlig
nedsatt metthetsfolelse. Metthetsfolelsen er det
som kontrollerer at man ikke spiser for mye. Alle
med PWS var hypotone ved fodselen. Selv om de
er nevromuskulert normale, er hver muskelcelle
liten. Ettersom det er disse cellene som forbruker
mest energi, vil personer med PWS selv med
daglig fysisk aktivitet trenge mindre tilfort energi
enn gjennomsnittet og ma gjennom hele livet

ha en streng diett. Alle med PWS mé derfor
laeres opp til & ha en livsstil hvor fysisk aktivitet
og riktig kosthold gjer at de opprettholder en
forsvarlig vekt. For & lykkes med dette, trenger
personer PWS et hjelpeapparat rundt seg som
arbeider aktivt sammen med den enkelte. Dette
stiller krav til bade oppleering av ansatte i den
enkelte kommune og til jevnlig veiledning og
oppdatering i arbeidet.

Psykiske problemer blant enslige voksne
Psykiske problemer hos voksne med PWS

har veert viet liten oppmerksombhet. Personer
med dobbeltdiagnose, for eksempel PWS og
psykiske lidelser, har ofte fatt for lite hjelp av det
psykiske hjelpeapparatet. Nyere internasjonale
undersokelser peker pa at det er en meget stor
grad av psykiske vansker (primert depresjon
og psykoser) hos mennesker med PWS over 30
ar. Undersokelsene peker pé at man kan fé et
okende problem i forhold til psykisk helse nar
antall voksne med PWS gker.
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I Norge har vi veert opptatt av 4 skape et
godt strukturert og forutsigbart milje rundt
den enkelte med PWS. Dette har trolig veert
den viktigste faktoren i forhold til & forebygge
psykiske lidelser hos de under 18 ér. Det er viktig
at disse tiltakene fortsetter gjennom hele livet.
Videre ma den enkelte med PWS folges sé noye
av kvalifiserte fagpersoner at tidlige tegn pa
depresjon eller psykose oppdages og nedvendige
tiltak kan settes inn.

Generelle aldringstrekk

Voksne med PWS er utsatt for de samme
medisinske og sosiale aldringsmekanismene
som alle andre. De er imidlertid mindre

i stand til selv & gi uttrykk for dette.

Nedsatt smertefolelse, mindre evne til & se
sammenhenger og generell redusert evne til &
generalisere gjor det vanskelig for dem & selv si
ifra nar endringene skjer over tid.

Syn

P4 grunn av generell hypoton muskulatur bruker
de fleste med PWS briller. Det er helt ngdvendig
at synet folges opp neye — spesielt for den
gruppen av de med PWS som ikke leser — fordi
synet er deres viktigste informasjonskilde.

Horsel

Redusert horsel forekommer relativt

sjeldent. Imidlertid er det mange som lett far
blokkeringer av grevoks i herselskanalene.
Hvis det oppstdr nedsatt hersel i voksen alder,
vil personen med PWS kun unntaksvis
oppdage dette pa egen hénd. Siden de fleste
med PWS er gode til 4 innhente og nyttegjore
seg informasjon via synet, kan det ta lang

tid for omgivelsene oppdager en eventuell
herselsnedsettelse.



Endringer av forskrevet medisinering
Mange av de voksne med PWS fikk tidlig
behandling med Fontex. En del fikk ogsé
medikamentell behandling for epilepsi eller
sevnproblemer. Vér erfaring er at enkelte har
blitt stdende pa slik medisinering i inntil 15 ar
uten at man har undersgkt om medisineringen
fortsatt er nodvendig. Enkelte har ogsa blitt
overmedisinert fordi man har tatt utgangspunkt
i kroppsvekt ndr medisinering ble igangsatt
uten 4 ta tilstrekkelig hensyn til at mer av
kroppsvekten er fettmasse enn det man
vanligvis finner (noe som tilsier lavere
dosering enn ellers.) Vi understreker derfor
nedvendigheten av at all medisinering av
personer med PWS ma folges like noye som for
resten av befolkningen.

Etter hvert som flere med PWS blir bade
40 og 50 &r, m& man regne med at de vil fa et
storre behov for medikamentell behandling. Det
vil da vere helt vesentlig at de folges opp neye
béde i forhold til bivirkninger og hvor lenge de
skal fa den aktuelle behandlingen. Den enkeltes
reduserte smertefolelse og reduserte evne til &
forklare hvordan smerte, ubehag og endringer
oppleves, gjor det ngdvendig at personer rundt
dem er serlig aktpdgivende.

Fenotypiske trekk ved okende alder

For personer med PWS over 50 ar er det
rapportert enkeltstdende tilfeller med tidlig
aldring. Sé langt er det imidlertid ingen land som
har hatt en stor del av personer med PWS som
har blitt over 50 dr. De som til nd har blitt 50 &r
eller mer, er derfor trolig ikke representative for
gjennomsnittspopulasjonen med PWS.

I Norge kan vi forvente at vii perioden fra
2010 til 2020 vil f& mange med PWS som er 50
ar eller eldre. Forst da vil vi kunne si noe om
forventet aldringsproblematikk for tilstanden.

Det samme kommer trolig til 4 skje i andre
vestlige land. Det eneste som er sikkert er derfor
at vi inntil videre ikke vet hvordan en person
med PWS kan forvente & utvikle seg nér de blir

over 50 ar.

Anbefalte tiltak

P& bakgrunn av den kunnskapen vi i dag

har pd Frambu kombinert med hva man har
funnet i andre land, kan vi likevel gi folgende
anbefalinger:

* Den forste eldrebelgen blant personer med
PWS kommer i perioden fra 2010 til 2020.
Denne gruppen ber folges noye.

¢ Innsatsen i forhold til oppleering av ansatte i
boliger, vernede bedrifter og andre som yter
tjenester til personer med PWS bor gkes.

* Det bor arbeides mélrettet for at alle med
PWS far tilbud om kommunal bolig.
De som likevel blir boende i foreldrehjemmet
md ogsé gis god oppfelging.
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