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* Malgruppe for kurset

* Ansatte i skole og SFO som arbeider med barn/ungdom med Prader-Willis
syndrom

e Mal for forelesningen

* Formildle nyttig medisinsk informasjon til dere som skal legge til rette for
l2ering og utvikling

* Formal med hele fagdagen

* Formildle kunnskap som kan belyse hvordan verden ser ut for en elev som
har Prader-Willis syndrom



Disposisjon
Forekomst
Kjennetegn
Arsak

Helsemessige forhold som kan pavirke skolehverdagen
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Andre skal snakke om :

Kognitiv utvikling
Kommunikasjon og samspill
Utfordrede atferd

Ernaering og tiltak
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Veeremate pa gruppeniva

Mye humor

@nsker a vaere sosial

Sier det hun/han mener

Liker a veere forberedt

Det som skal skje, ma gjiennomfgres etter planen

Ma fa konkrete, entydige svar- ikke lange (bort-)forklaringer
Liker ros og oppmuntring
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Hvor vanlig er Prader-Willis syndrom?

Ingen nasjonal registering
2-4 nyfedte prari Norge?
Frambu kjenner til ca 160 personer med diagnosen, alder 1-70 ar

87 personer over 30 ar per 2020
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Syndrom

Nar symptomer, tegn og funn opptrer
sammen

Kiennetegn gjelder pa gruppeniva

Det kan vaere stor variasjon
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Kjennetegn

Nedsatt muskelspenning
Forsinket motorisk utvikling

Pavirket kognitiv utvikling av ulike grader
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Kjennetegn
Enkelte typiske ansiktstrekk
Risiko for sykelig overvekt
Ufullstendig pubertetsutvikling

Endret regulering av funksjoner i hjerneomradet hypotalamus
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Vekst og kroppssammensetning

Nedsatt lengdevekst
Liten muskelmasse
@kt mengde fettvev

Beinmassen kan vaere nedsatt
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Typiske tegn hos
spedbarn

= Hypotoni
= Darlig sugeevne/ernaeringsvansker

* Lav muskelmasse
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Alderstypiske tegn

Alder ved vurdering JTegn som bar fare til DNA-testing

Egdsel til 2 &r Nedsatt muskelspenning fra fadselen av

Darlig sugeevne/ernaeringsvansker

Nedsatt muskelspenning og forhistorie med darlig
sugeevne /ernaeringsvansker

2 ar til 6 ar Generelt forsinket utvikling
Kort for alder og/eller darlig lengdevekst med
vektgkning
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Alderstypiske tegn

Nedsatt muskelspenning og forhistorie med darlig
sugeevne/ernaeringsvansker

Generelt forsinket utvikling

Matfokus, overspising og overvekt

6-12 ar

Utviklingshemming (oftest mild)
Matfokus, overspising og overvekt

13 ar til voksne Manglende eller ufullstendig pubertetsutvikling

ypisk atferd med sinne, stahet og tvangspreg
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Arsak

En genetisk tilstand

Nyoppstatt, som hovedregel

Alle med PWS som er i grunnskolealder na, har nok tatt gentest
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Levende
celler
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Prader-Willi syndrome : Genetic mechanisms
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Hva vet man om disse genene som mangler?

* Det er ikke noe enkeltgen som kan forklare hele symptombildet

* Det er sannsynligvis et samspillet mellom genene i omradet pa
kromosom 15 og andre gener.

* Nar disse genene pa kromosom 15 ikke blir uttrykt, far man det
typiske syndrombildet



Non-Imprinted PWS Region AS Non-Imprinted
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Prader-Willis syndrom er en nevroutviklingsforstyrrelse

Tilretteleggingen avhenger ikke av gensvaret, men av
funksjonen til det enkelte barn/ungdommen

Typiske vansker ved nevroutviklingsfortyrrelser blir omtalt i
forelesningen om kognitiv utvikling
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Forhold som kan pavirke
skolehverdagen

Veerematen — og hvordan
den blir mgtt!
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Det viktigste som kan pavirke
skolehverdagen er hvordan elevens
veremate blir bemott

Kunnskap om diagnhosen er viktig



Enkelte medisinske forhold som kan pavirke
skolehverdagen

Muskel/skjelett

* Risiko for skjevutvikling i ryggen

* Overbevegelige ledd / hypermobilitet
e Koordinasjonsvansker

* Husk planlagte pauser-forutsigbarhet
* Overganger/skifte av aktivitet tar tid
* Assistanse i gymtimen



Helsemessige forhold som kan pavirke skolehverdagen

Hudplukking
 Holde hendene sysselsatt med annet
* Forverres ved utrygghet og mangel pa oppmerksomhet

Angulo, et al, Journ End Invest 2015) https://dermnetnz.org/topics/prader-willi-syndrome/
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Endret regulering av automatiske funksjoner

Hgy smerteterskel

Endret fornemmelse av kulde og varme; trenger oppfelging av
«passelig» pakledning ute/ inne/sommer/vinter

Manglende feber ved infeksjon eller feber uten infeksjon
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Mage/tarm-fordgyelse

Sein passasje fra magesekken etter maltider

Vanskeligheter med a kaste opp

Disponert for forstoppelse- sett av nok tid til toalettbesgk

Akutte utvidelse av tarmen = en akutt situasjon !
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Sgvnrelaterte pusteforstyrrelser

Darlig spvnkvalitet
Pustestopp under sgvn

Kan faller i sgvn pa dagtid
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Medikamenter

Veksthormon
Hormon som reguleres fra hypotalamus
| bruk siste 20 ar

Brukes for bedring av vekst- og kroppssammensetning
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Veksthormon

Pkt vekst Gis i sprgyte pa laret hver
@kt muskelmasse kveld

Mindre fettmasse

@kt benmasse Kan ga opplaering i a stikke
Gunstig for pusten/pustemusklene seg selv

Bedrer motorisk utvikling og motilitet
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Helserelatert livskvalitet og veksthormon

" Fgr behandling:

Barn med PWS skaret hgyere i livskvalitet enn kronisk syke,
overvektige, kortvokste eller friske barn

= Livskvalitet gkte likevel etter veksthormoni 2 ar
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Children with PWS consider themselves quite happy,
despite the difficulties related to the syndrome

Bakker et al., 2015



Atferd og veksthormon

Kort, kontrollstudie (RCT) i 2 ar
Langtidstudie (8 ar)

" Ingen reduksjon i problematferd i noen av studiene




Kognitiv funksjon og veksthormon

Det trengs flere studier.
Det er ingen med placebokontroll («juksemedisin»)

Vanskelig a gjennomfgre fullstendig kognitiv testing. Baseres pa deltester og
estimert 1Q.

Bedring i deltester, men ikke i total IQ

Oppstart f@r 2 ars alder ga bedre score pa ordforrad og estimert IQ enn for barna
som startet behandling seinere. | to andre deltester fant man ingen forskjell.

Donze SH Cognitive functioning in children with Prader—Willi syndrome during 8 years of growth hormone treatment
2020
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Kignnshormoner

Ufullstendig pubertetsutvikling er vanlig
@Dstrogen til jenter
Testosteron til gutter

Pubertetsutviklingen fglges opp av barnelege pa vekstkontrollene
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