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Nationellt vardprogram for
Prader-Willis syndrom

Sammanfattning

Vardprogrammet syftar till 6kad kunskap om vard och omsorg av personer som har diagnosen
Prader-Willis syndrom (PWS). Vardprogrammet innehaller ocksa rekommendationer for utredning
vid diagnos och uppfoéljning, rdd om behandling och stdd, samt information som kan vara viktig att
kanna till om syndromet.

Syndromet dr mycket ovanligt, 6—8 barn med PWS beraknas fodas arligen i Sverige. Det inkluderar
saval fysiska som kognitiva och beteendemadssiga/psykiatriska symtom och diagnoser. Personer med
PWS behover darfor utredning, vard och uppféljning hos ett flertal specialister pa sjukhus men ocksa
via habilitering och i 6ppenvard. Information om nationella specialistteam finns under Centrum for
sallsynta diagnoser.

Vardprogrammet bestar av tva delar, en allmén del och ett antal checklistor for vard och omsorg.
Den allmanna delen bestar av generella uppgifter om diagnosen och av information som ror
vardprogrammet. Checklistorna géller for olika aldersgrupper.

Diagnos bor stéllas sa tidigt som mojligt da tidigt insatt behandling forbattrar prognosen. Personer
som uppvisar symtom som inger misstanke om diagnos bor darfér utredas och orsaksdiagnos bor
efterstravas.

Vardprogrammet riktar sig i forsta hand till ansvarig ldkare och annan hélso- och sjukvardspersonal.
Patienten och dennes narstdende bor alltid informeras om att det nationella vardprogrammet for
diagnosen finns. Det kan ocksa fungera som ett stod for individen och till exempel forskola och skola.
Det kan ocksa vara ett stod fér myndigheter och handlaggare inom exempelvis kommunala LSS-
verksamheter.
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1. Inledning

1.1 Vardprogrammets giltighetsomrade

Vardprogrammet ar utarbetat inom Nationellt system for kunskapsstyrning halso- och sjukvard av
nationell arbetsgrupp kunskapsstod for Prader-Willis syndrom (PWS). Det faststalls av Nationellt
programomrade for NPO sallsynta sjukdomar efter en nationell remissrunda. Beslut om
implementering tas i respektive region.

1.2 Lagstod

Vardens skyldigheter regleras bland annat i hilso- och sjukvardslagen (HSL 82:763). Den anger att
malet med hélso- och sjukvarden ar en god hélsa och en vard pa lika villkor for hela befolkningen
samt att hadlso- och sjukvardsverksamhet ska bedrivas sa att kraven pa en god vard uppfylls. | detta
har kommuner och regioner ett delat ansvar.

God vard definieras enligt Socialstyrelsen som kunskapsbaserad, &ndamalsenlig, siker,
patientfokuserad, effektiv och jamlik. Vardprogrammet ger rekommendationer for hur varden ska
utforas for att uppfylla dessa kriterier. Dessa rekommendationer bor darfor i vasentliga delar foljas
for att man ska kunna anse att sjukvarden lever upp till hdlso- och sjukvardslagen.

Patientlagen (2014:821) anger att vardgivaren ska erbjuda patienten anpassad information om bland
annat diagnosen, majliga alternativ for vard, risk for biverkningar och forvantade vantetider samt
information om madjligheten att sjalv valja mellan likvardiga behandlingar (3 kap 1-2 § patientlagen).
Vardgivaren ska enligt samma lag erbjuda fast vardkontakt pa begaran eller vid behov, samt vid
allvarlig sjukdom information om majlighet till ny medicinsk beddmning dven inom annan region.

Vardgivaren ska ocksa informera om majligheten att vdlja vardgivare i hela landet inom allman och
specialiserad 6ppenvard. Enligt det sa kallade patientrérlighetsdirektivet ska vardgivaren ocksa
informera om patientens rattighet att inom hela EU/EES vélja och fa ersattning for sddan vard som
motsvarar vad som skulle kunna erbjudas i Sverige. Praktisk information om detta, till exempel hur
och nar ersattning betalas ut, finns hos Forsakringskassan.

Enligt vardgarantin (2010:349) har vardgivaren en skyldighet att erbjuda patienter kontakt samt
atgarder inom vissa tider.

1.3 Metod for att ta fram vardprogram

Detta vardprogram ar framtaget pa uppdrag av Nationellt programomrade (NPO) fér sallsynta
sjukdomar. NPO har slutfort ett arbete som paboérjades under aren 2012-2018 inom ramen for
Nationella funktionen Séllsynta diaghoser pa uppdrag av en referensgrupp, utsedd av Socialstyrelsen.
Eftersom arbetet paboérjades innan etablerandet av Nationellt system for kunskapsstyrning, Sveriges
regioner i samverkan, har inte systemets generiska ramverk for kunskapsstod foljts.
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De rekommendationer som finns i detta nationella vardprogram &r i huvudsak baserade pa
konsensusdokument och publicerade fallserieartiklar, vilket ar det som finns att tillga inom PWS idag.

Arbetsgruppen har gjort litteratursdkningar och haft visst stod av informationsspecialist for
litteratursokning. Arbetsgruppen har inte granskat evidensgraden av publicerade artiklar enligt
GRADE-systemet eller metoden AGREE Il som forordas i det generiska ramverket. Vardprogrammet
ska utifran ovan beskrivning ses som en sammanvagning och sammanstallning av befintliga
konsensusdokument och publicerade artiklar.

Patientrepresentanterna har deltagit i framtagandet av vardprogrammet och granskat skriften ur ett
brukarperspektiv. Vardprogrammet genomgar 6ppen nationell remiss under 2021-02-15 till 2021-04-
15. Alla synpunkter som inhdamtats under remissperioden kommer hanteras av arbetsgruppen.

2. Mal med vardprogrammet

2.1 Overgripande mal

Det 6vergripande malet med vardprogrammet ar att for personer som har Prader-Willis syndrom
uppna jamlik och god vard och omsorg.

Vardprogrammet innefattar rekommendationer om vard och omsorg under hela livet och avser
rekommenderade medicinska och icke-medicinska atgarder.

2.2 Anvandning

Vardprogrammet utgar fran ett helhets- och livsperspektiv. Da symtom och behov av stéd och
behandlingsinsatser varierar 6ver tid och med patientens utvecklingsniva och alder ar checklistor
framtagna for olika aldrar.

Checklistorna ar indelade i féljande grupper:

e 0<1ar

e 1-5ar

e 6-12ar
e 13-17ar
e >173r

2.3 Malgrupper

Vardprogrammet riktar sig i forsta hand till ansvarig ldkare och annan hélso- och sjukvardspersonal. |
slutet av dokumentet finns en forteckning dver de personalkategorier som individer med PWS oftast

moter. Patienten och dennes nérstaende bor alltid informeras om att det nationella vardprogrammet
for diagnosen finns. Den kan ocksa fungera som ett stod for individen.
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3. Bakgrund, orsaker och symtom

3.1 Diagnoskod

ICD-10: Q87.1F
OMIM: 176270, 615547
ORPHA: 739

3.2 Bakgrund

Prader-Willis syndrom (PWS) beskrevs forsta gangen 1956 av en grupp schweiziska barnldkare samt
fick sitt namn efter tva av lakarna, Andrea Prader och Heinrich Willi.

Manga av de for syndromet typiska symtomen kan forklaras av en stord funktion i de delar av
hjarnan som styr kroppens hormonella system (hypotalamus).

Syndromet beror pa en medfédd genetisk variation, vilket leder till muskelsvaghet och uppfodnings-
svarigheter i nyféddhetsperioden. Under uppvéxten ses i typfallet kortvuxenhet, kraftigt 6kad aptit,
fetma, nedsatt produktion av kénshormoner, stort smnbehov och varierande grad av kognitiv,
beteendemassig och motorisk funktionsnedséattning. Till syndromet hor ocksa ofta autismliknande
symtom, kdnslomassig labilitet, tvangssymtom, sjalvdestruktivt beteende och risk for psykos-
utveckling. Personer med PWS har svart att beskriva och forsta smaérta och tillsammans med en
hogre smarttroskel kan allvarliga sjukdomstillstand forbises. Personer med PWS kan i vissa fall
reagera annorlunda pa narkosmedel.

3.3 Symtom

Symtom under nyféddhetsperioden:

e  Muskular hypotoni

e Uppfodningssvarigheter

e Svagt eller inget skrik

e Sma genitalia

e Retentio testis

e Specifikt utseende:
o sma hander och fotter
o hypopigmentering, barnet ar ljushyllt jamfort med sina féraldrar
o mandelformade 6gon

Hos spadbarn ar de mest typiska symtomen uttalad muskelsvaghet och uppfédningssvarigheter.
Mycket ofta ar nyféddhetsvard pa barnklinik nddvandig. Kryptorkism (att testiklarna inte vandrat ner
i skrotum) med liten penis och underutvecklad skrotum hos pojkar ar ocksa mycket vanligt liksom
hypoplastiska blygdldppar och klitoris hos flickor. Sma barn med PWS har en hog férekomst av
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centrala och obstruktiva apneér. Luftvagsinfektion kan forsamra detta och i varsta fall leda till pl6tslig
dod, varfor ett 6kat behov av inneliggande vard i samband med luftvagsinfektioner ofta foreligger
dven efter neonatalperioden och under det forsta levnadsaret.

Under uppvaxten ses sen motorisk utveckling, muskelsvaghet, kortvuxenhet, samt kraftigt 6kad aptit.
Utan tillvaxthormonbehandling nar flickor med PWS en slutlangd pa 148—-150 cm medan pojkar nar
en slutlangd om 159-162 cm. Barnets dtande, intresse for mat och viktutveckling sker genom ett
antal definierade stadier (tabell 1) och risken for att barnet utan behandling ska utveckla fetma, med
lag muskelmassa /lean body mass, ar mycket stor.

Fas | Atmonster Alder

0 Nedsatta fosterrorelser, lag fodelsevikt Intrauterint

la Hypotoni och uppfédningssvarigheter 0-9 man

1b Normalt atande och tillvaxt 9-25 manader
2a Viktokning vid normalt energiintag for alder och vikt 2-4 ar

2b Okad aptit och viktékning 5-8 &r

3 Hyperfagi med avsaknad av mattnad 9ar->

Tabell 1. Definierade stadier 6ver barnets dtande och intresse for mat (Miller m fl).

Pubertetsutvecklingen inleds vanligen i normal alder (8—13 ar for flickor, 9—14 ar fér pojkar), men ar
ofullstandig beroende pa nedsatt produktion av kénshormoner. Det finns en 6kad risk for att barn
och ungdomar med PWS utvecklar nedsatt bentathet.

Barn med PWS har en varierande grad av kognitiv och beteendemassig funktionsnedsattning.

Hos tonaringar och vuxna ses ibland sjalvdestruktivt beteende och 6kad risk for psykosutveckling
foreligger.

| alla aldrar ar autismliknande symtom (symtom inom autismspektrum), kdnslomassig labilitet och
tvangssymtom betydligt vanligare an hos typiskt utvecklade jamnariga individer.

Under det forsta levnadsaret ar barnets sprakliga och sociala utveckling tydligt férsenad, vilket méarks
pa sa satt att joller och saval enstaka ord som meningar kommer senare an for typiskt utvecklade
barn. De flesta barn med PWS brukar anvanda enstaka ord vid 2—3 ars alder. For manga finns
pragmatiska spraksvarigheter, dessa liksom andra sprakproblem relaterade till en lag kognitiv
utvecklingsniva blir ofta bestaende. Har ingar att ha svarigheter med abstrakt tankande och
arbetsminne vilket i sin tur kan leda till att det till exempel ar svart forsta instruktioner i flera led.
Svarsleende, aldersadekvata lekar som tittut-lek, att kasta saker med mera kommer ofta senare for
barn med PWS. Under forskolearen kan beteendeavvikelser bland annat i form av kraftiga
vredesutbrott, rigiditet och emotionell labilitet — inte sallan kopplat till ett matsékande beteende —
dyka upp for forsta gangen. Vredesutbrott eller “temper tantrums” kan oftast minskas genom
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miljdanpassningar i barnets vardag. Nar barnet blir dldre, kraven 6kar och miljon runt individen mer
komplex 0kar ofta problematiken ytterligare.

| en vetenskaplig studie har muskelstyrkan hos tva ar gamla barn med PWS jamforts med typiskt
utvecklade barn. Barnen med PWS var i genomsnitt 20 % svagare an de typiskt utvecklade barnen.
Inom gruppen barn med PWS fanns dven en storre variation i muskelstyrka an i gruppen med de
typiskt utvecklade barnen. Sma barn med PWS uppnar oftast de motoriska milstolparna, till exempel
att ga och springa, dock med forsening, ibland kraftig forsening. Personer med PWS har en mindre
muskelmassa och lagre muskeltonus jamfort med typiskt utvecklade personer, viket ger en minskad
styrka och uthallighet. Ofta kan personer med PWS ha svarigheter att kontrollera excentriska rorelser
sasom att bromsa rorelsen nar de ska satta sig i en soffa eller ga nedfor en trappa. Muskelsvagheten
orsakar skolios, som ses hos upp till 80 % jamfért med 2 % hos de som inte har PWS. Aven
o6gonmusklerna kan paverkas och ge skelning (strabism).

PWS ar ofta forknippat med nedsatt kognitiv funktion och beteendeproblematik. De allra flesta
individer med PWS uppfyller ocksa kriterier for intellektuell funktionsnedsattning (det vill sdga har en
begavning under IK 70 samt motsvarande nedsattning av adaptiv funktionsférmaga). Den
intellektuella utvecklingen varierar dock stort mellan individer. De flesta har en lindrig eller mattlig
intellektuell funktionsnedsattning.

Manga personer med PWS har svarigheter med de exekutiva funktionerna, det vill sdga de
reglerande och samordnande funktioner som moijliggor planering, malstyrt handlande och
anpassning till olika situationer. De kan ha svart med forandring och kan darfor uppfattas som
oflexibla. En kanslighet for stress finns ofta, vilket kan resultera i frustration som kan trigga ett
raseriutbrott. Verbal och fysisk aggressivitet kan forekomma, inte minst mot syskon, féraldrar och
andra narstdende.

Manga med PWS har problem med perceptionen. Perception handlar om information som vi far
genom vara sinnen (syn, horsel, smak, lukt, sméarta och kénsel), det vill sdga hur vi processar vara
sinnesintryck. Sinnesupplevelser innefattar hur hjarnan tolkar och bearbetar sinnesintrycken.
Personer med PWS kan till exempel ha svart med att bedéma figur/bakgrund, avstandsbedémning,
djupseende, ha ovanligt hog eller 1ag smarttroskel, vara extra kanslig for ljud- och ljusintryck. Detta
kan i sin tur paverka kognition och socialt och kanslomassigt beteende.

Det ar viktigt att kdnna till att de som har problem med perception inte alltid har autism. Daremot
har alla med autism problem med perception.

Idag vet vi att cirka en tredjedel av alla med PWS har autismspektrumtillstand (AST). Det kan yttra sig
nagot annorlunda an AST hos individer som inte har PWS. Motorstereotypier ar till exempel inte
sarskilt vanligt medan omfragningar ar sarskilt vanliga. Det ar darfor viktigt att alla barn med PWS
beddms av ett multiprofessionellt team for att faststélla kognitiv nivda samt om en AST-diagnos
foreligger.
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Sémnstorning ar vanligt och beror sannolikt pa en stord funktion i hypotalamus. Det lilla barnet sover
ofta mycket, men i férskoledren ar det vanligt med tidiga uppvaknanden eller att barnet vaknar
manga ganger pa natten, och da ar piggt och vill ga upp.

Viktigt for att barn med PWS ska utvecklas optimalt ar tidig diagnos och behandling. Tidig diagnos ger
mojlighet att stimulera barnets utveckling och tillvaxt samt att forebygga dvervikt och olika typer av
beteendeproblem. Fasta rutiner och val strukturerade aktiviteter samt personligt stod hjalper barn,
ungdomar och vuxna med PWS att fa ett battre fungerande vardagsliv. Information om syndromet till
vardnadshavare och andra som ansvarar for barnet ar mycket viktig. God kontroll 6ver vilken mat
som serveras och nar samt uppmuntran till fysisk aktivitet ar ofta helt nédvandig for att forhindra
overvikt och fetma.

Tidig diagnos mojliggor ocksa att behandling med tillvaxthormoner kan startas tidigt (vid cirka 6
manaders alder) och paverkar da positivt psykomotorisk utveckling, tillvaxt och
kroppsammansattning. Behandling med tillvaxthormon minskar risken fér 6vervikt och fetma men
ska alltid kombineras med 6vriga insatser, sarskilt tidig dietistkontakt. De flesta barn med PWS
behover insatser fran habilitering. Behovet kvarstar dven i vuxen alder.

De klassiska symtomen fortsatter i vuxenaldern. Aven om muskelmassan och muskelkraften ékar
med aldern, uppnar personer med PWS inte samma fysiska kondition som jamnariga. Balansen
fortsatter vara bristfallig och finmotoriken ar nedsatt hos de flesta. Regelmassig fysisk aktivitet ar
viktig. En strikt diet ar nddvandig da overvikt och fetma latt utvecklas nar majligheten till stod,
kontroll och 6vervakning i maltidssituationer minskar hos de vuxna med PWS. Trots en strikt diet
utvecklar ndgra svar fetma i vuxen alder. Overvikt och fetma 6kar risken for att ocksa utveckla
diabetes, artros och hjart-karlsjukdom. Somnapné ar vanligt och manga har CPAP-behandling.

Den kognitiva dysfunktionen stabiliseras, men funktionen kan variera inom olika omraden.
Beteendeproblemen som beskrivits for barn fortsatter och psykossjukdom ar vanligt. Vanligtvis klarar
inte vuxna personer med PWS att leva ensamma eller att ha ett vanligt jobb.

Tillvaxthormon ar godkant for behandling av barn med PWS sedan 2000. Detta har medfort stora
positiva forandringar. Langden har hos de flesta normaliserats, och de psykosociala funktionerna
forbattrats. Muskelmassan har forbattrats och de flesta vuxna har i dag mer muskelmassa an
kroppsfett. Mangden kroppsfett i relation till kroppsvikt ar dock fortsatt forhojd.

3.4 Forekomst

Det fods ungefar 4—6 per 100 000 barn med PWS. Det innebar att det i Sverige fods 6—8 barn med
syndromet varje ar. Eftersom det sannolikt finns ett antal vuxna som inte fatt diagnosen faststalld ar
det svart att ange hur manga personer med syndromet som finns i Sverige, men uppskattningsvis ar
det mellan 300 och 350 personer.
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4. Orsak och arftlighet

Néstan alla gener i cellernas arvsmassa (deoxiribonukleinsyra, DNA) finns i tva kopior, dar den ena
nedarvts fran modern och den andra fran fadern. Vanligen anvands (uttrycks) bada generna ungefér
lika mycket. For ett fatal gener (cirka 100 hos manniskan) ar det normalt bara en genkopia som &r
aktiv. Dessa gener uttrycks endast fran den ena kromosomen, antingen den som ar nedarvd fran
modern eller den som &r nedarvd fran fadern. Genkopian fran den andra foréldern ar avstangd
genom en kemisk forandring av DNA som kallas metylering. Funktionen att selektivt kunna uttrycka
eller stdnga av gener beroende pa vilken foralder den nedarvts fran bendmns genomisk pragling eller
imprinting.

PWS orsakas av en av flera mojliga typer av genetiska forandringar i en specifik region pa langa
armen pa kromosom 15, 15q11.2-q13. Vid PWS saknas de normalt aktiva generna fran pappan. Den
vanligaste orsaken, vilken férekommer hos 65—-75 % av alla med PWS, ar en deletion (férlust av en bit
av kromosomen) av 15g11.2-q13 pa den kromosom som nedarvts fran pappan.

Hos 20-40 % har barnet i stillet fatt en dubbel uppséattning av kromosom 15 fran mamman och ingen
fran pappan (maternell uniparenteral disomi, UPD). De 6vriga har antingen en inaktivering av den
kromosom 15 som nedarvts fran pappan (imprintingdefekt) eller en ombyggnad av kromosom 15
(obalanserad translokation), vilket medfor att arvsmassa pa kromosom 15 fran pappan saknas. Vilken
genetisk typ av PWS patienten har spelar roll for symtombilden.

For att bekrafta diagnosen PWS molekylart (pa genniva) gors en riktad DNA-analys som visar
metyleringsmonstret i regionen 15q11.2-q13. DNA prepareras fran ett blodprov och analyseras med
metyleringskanslig MLPA (multiplex ligation-dependent probe amplification). En deletion i regionen
kan dven upptickas med gendos array och med helexom/helgenomanalys med kort sekvenslasning,
men med dessa metoder kan man inte bedéma om deletionen finns pa den kromosom som ar
nedarvd fran pappan.

Genetiskt test for PWS ska utforas, tolkas och besvaras av behorig personal pa ett ackrediterat
laboratorium. Genetisk vagledning bor erbjudas patienten/vardnadshavarna vid faststalld diagnos.

Syndromet orsakas vanligtvis av en nymutation. Sannolikheten att fa ytterligare ett barn med
sjukdomen uppskattas da till mindre &n en procent. | de ovanliga fallen med obalanserad
translokation eller imprintingdefekt ar upprepningsrisken hogre och kan vara upp till 50 %. Den
nyuppkomna mutationen hos barnet kan féras vidare till nasta generation, men mycket fa personer
med PWS har sjalva blivit fordldrar och de allra flesta ar infertila. | hela varlden finns fyra
dokumenterade graviditeter vilket resulterat i fyra barn. Tva av barnen har normala gener medan tva
har Angelmans syndrom, dar det finns en deletion eller mutation av den maternella kromosom 15
(g11-g13 region).

Fosterdiagnostik genom moderkaksprov dr mojligt, och i de fa fall som har en hog upprepningsrisk
kan sa kallad preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) vara aktuell.

Nationellt system
10 for kunskapsstyrning
Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN



Nationellt vardprogram for Prader-Willis syndrom 2023-04-27
Nationellt programomrade for sdllsynta sjukdomar

Det ar inte kant vilken eller vilka av generna i den aktuella regionen pa kromosom 15 som orsakar
symtomen, men generna SNORD-SNURF och SNORD116 har central betydelse. Eftersom PWS
uppfattas som en sjukdom i mellanhjarnans nedersta delar (hypotalamus) tror man att bristande
funktion av nagon eller nagra av dessa gener ar viktiga for hur hypotalamus utvecklas och fungerar.

Mer information om PWS finns att ldsa i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser,
GeneReviews och Orphanet.

5. Behandling och atgarder

5.1 Nutrition

Fran fodseln och under de forsta 4—6 manaderna ar uppfodningssvarigheter och “failure to thrive”
mycket vanligt. Det beror till en del pa muskelsvaghet och svag sugreflex, men dven pa en nedsatt
aptit och barnet visar i allmanhet inga tecken pa hunger. Specialanpassad flaskmatning eller
sondmatning, helt eller delvis, dr ofta en nédvandig atgard. Tidig kontakt med logoped kan vara
vardefullt for att stimulera och férbattra oralmotoriska och sensoriska formagor. Matintaget bor
alltid individanpassas och kraver tat uppféljning av dietist. Information och utbildning om mat ska ges
tidigt sa att en bra milj6é kan skapas och forhindra framtida problem. En normal (enligt tillvaxtkurva)
vikt och langdtillvaxt ska efterstravas.

Efter den forsta tidens uppfédningssvarigheter foljer en period dar barnen dter och vaxer som andra
barn (se tabell 1). Perioden kan variera i langd, men ofta ses fore tva ars alder att kroppsvikten okar
snabbare dan hos andra barn. Detta sker utan att energiintaget har blivit stérre och beror sannolikt till
stor del pa barnets ldga muskeltonus (hypotonicitet) och laga fysiska aktivitet. Det &r ocksa forst vid
denna alder som manga av dessa barn kan dta och tugga alla typer av mat, sdledes ratas inte langre
mat pa grund av sin konsistens. For att uppmarksamma detta maste barnets langd och viktutveckling
foljas pa tillvaxtkurvan och atgarder sattas in nar viktokningen blir for snabb. Det ar dd mycket viktigt
att rutiner etableras for nar, var och hur ofta barnet ska ata och att kaloriintaget begrénsas. Manga
barn utvecklar sedan ett stort matintresse, 6kad aptit och samtidigt en svag eller obefintlig mattnads-
kansla. Vid vilken alder detta sker varierar mycket. Energibehovet ar lagre i patientgruppen jamfort
med rekommendationerna for respektive aldersgrupp angivna i Nordiska naringsrekommendationer
(NNR). Det staller stora krav pa den miljo barnet vistas i men med en val fungerande struktur for
maltidsordning, nar, vad och hur mycket barnet ater kan man kompensera for barnets storning av
aptit och energibalans och de allra flesta barnen med PWS utvecklar i dag inte dvervikt eller fetma.

De barn med PWS som behandlas med tillvaxthormon har pa grund av 6kad langdtillvaxt och en mer
utvecklad muskulatur ett hogre energibehov dn obehandlade barn med PWS. Utan
tillvaxthormonbehandling kan behovet i vissa fall vara sa lagt som 60—70 % jamfort med NNR. Det
Iaga energibehovet har samband med en lagre muskelmassa och mindre spontan aktivitet.
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Det ar viktigt att familjen tidigt ser regelbunden fysisk aktivitet som en sjalvklar del av vardagen.

Naringsbehovet ar detsamma for hela patientgruppen som for 6vriga populationen. Regelbunden
oversyn av energi och naringsintag behovs for att sdkerstalla att intaget ar tillrackligt aven om
energinivan ar lag.

Protein
1,5-2 gram protein per kg kroppsvikt upp till 2 ars alder.
1,0-1,5 gram protein per kg kroppsvikt fran 2 ars alder.

Behovet bor raknas utifran en normalvikt for personens langd.

Fett

25-30 E % (procent av den totala energin) fran tva ars alder, varav 5-10 E % fleromattat fett inklusive
oversyn av de essentiella fettsyrorna. Det méattade fettet bor inte bidra med mer dn 10 E %.

Kolhydrater

45-60 E %, ett sockerintag pa under 10 E %, men garna lagre, for att i stéllet prioritera gronsaker,
frukt och fiberrika spannmalsprodukter som bidrar med vitaminer och mineraler men ocksa fiber.
Mycket begrdnsat intag av s6ta drycker och godis.

Personer med PWS bor ha regelbunden kontakt med dietist genom hela livet for att individanpassa
livsmedelsval och portionsméangder samt skapa trygga tydliga maltidsrutiner. Det &r viktigt att alla i
personens omgivning far sasmma information och sa langt som majligt tillampar samma rutiner. Det
kravs ofta mycket stod och vagledning for att hitta gangbara maltidsrutiner i och utanféor hemmet.
Ofta fungerar det bast om familj, anhériga och andra personer som ingar i patientens vardag féljer
forutbestamda maltidsrutiner for att skapa en harmonisk matsituation samt motverka évervikt och
fetma.

Nar den unge person med PWS blir dldre och kanske flyttar till eget boende eller till gruppboende
innebér det ofta sarskilda utmaningar. Familjen, anhdriga och andra personer som ingar i patientens
vardag har inte langre samma majlighet att 6vervaka och ta ansvar for personens matintag. Vid en
flytt &r det viktigt att bygga vidare pa valfungerande maltidsrutiner som den unge har med sig fran
hemmet. Energiintaget behdver fortsatt kontrolleras och vara 20-30 % lagre an berdknat
normalbehov, men med individuella variationer. Vid behov av viktreduktion hos den vuxna utan
tillvaxthormonbehandling kan energiintaget behéva reduceras till 8001000 kcal per dag. Daglig
fysisk aktivitet kan ge utrymme for ett hogre energiintag bade under viktreduktion och for att
bibehalla vikt. | vuxen alder kan en fjarde fas intraffa hos vissa personer med PWS da aptiten inte
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langre ar obegransad och personen kan borja kdnna normal méattnad. Det ar dock fortfarande viktigt
med forutbestdmda och tydliga maltidsrutiner. Erfarenheten visar att vuxna personer med PWS 6ver
tid inte klarar av att ta eget ansvar for matinkép och matintag. Behovet av hjalp kan variera fran
person till person, men alla behover stdd i den dagliga kosthallningen pa nagot satt, med planering
av maltider, ink6p och matlagning. Det kan vara nodvandigt att ha tydliga ramar for hur egna pengar
ska anvandas for att forebygga inkdp av extra och olamplig mat. Fér nagra personer kan det dven
vara nodvandigt att begransa tillgang till mat genom att inte férvara mat i personens miljo eller
hindra tillgang till forvarad mat. Det ar till exempel vanligt med I3s till kok, kylskap och skafferi i hem
dér en individ med PWS bor. Grad av delaktighet vid val av mat och maltidsrelaterade aktiviteter
behover anpassas individuellt till den enskilde. Regelbunden kontroll av vikt ar ocksa viktig under
vuxenaren.

5.2 Fysisk aktivitet

Fysisk aktivitet bor introduceras tidigt och utféras dagligen for att forbattra fysiska och mentala
funktioner och for att forhindra sjuklighet. Rad foréldrarna att undvika att locka till rérelse med mat
eller atbara beldningar. Studier med traningsinterventioner har visat att personer med PWS svarar
bra pa tréning och kan forbattra muskelvolym, styrka, uthallighet, gdngmaonster och kondition, samt i
vissa fall ga ned i fettvikt.

Halsoeffekterna av att vara fysiskt aktiv ar manga och innefattar forbattrad kondition och 6kad
muskelstyrka samt forbattrad kardiovaskular halsa med normalisering av blodtryck och blodfetter.
Fysisk aktivitet ger ocksa en forbattrad metabol hélsa och kan vara ett verktyg i att férhindra glukos-
intolerans, vilket tidigare var mycket vanligt hos personer med PWS. Fysisk aktivitet kan ocksa
forbattra den mentala halsan och forbattra skolprestationer. Hos barn och ungdomar med PWS kan
fysisk aktivitet minska sjdlvskadebeteende och ”skin-picking”. | barnens vardag finns manga
aktiviteter som ger gynnsamma tillfdllen att trana motoriken pa ett naturligt satt: till exempel att ga i
trappen trénar bland annat muskelstyrka, balans och koordination. Att ta av och pa klader dkar i sin
tur kroppskannedom. Nyckel till framgang ar att borja dar barnen lyckas.

Vid utformning av traningsprogram for personer med PWS kan det vara bra att kdnna till att de oftast
har en lagre maxpuls jamfort med typiskt utvecklade personer, samt far en 6kad andningsfrekvens
redan vid latt fysisk aktivitet. Mer komplexa rorelser och aktiviteter, som att cykla, simma eller aka
skridskor ar det langt ifran alla personer med PWS som bemastrar.

5.2.1 Spadbarn

Uppmuntra och stimulera till rérelse. Fokus bor ligga pa att uppna motoriska milstolpar, framfér allt
huvudkontroll. God huvudkontroll underlattar barnets fortsatta utforskande av omvarlden och
underlattar vardgivares handhavande med barnet. Den motoriska tréaningen och stimulansen bor ske
i korta intervaller, efter matning men inte i direkt anslutning till matning. Om barnet tréttas ut innan
en maltid, kommer barnet inte orka dta och kan darmed inte tillgodose sig traningen.
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Eftersom barn med PWS sallan grater under sina forsta levnadsmanader ar det viktigt att kolla till
barnet ofta, samt gora lagesandringar. Nedsatt spontanmotorik och langa perioder i samma position
kan ge plagiocefaly eller brachycefaly (skallasymmetri, sned skallform respektive platthet éver
bakhuvudet) eller postural torticollis dar huvudet halls lateraltflekterat och roterat.

5.2.2 Smabarn

For sma barn upp till cirka 5 ar rekommenderas fysisk aktivitet i samband med utforskande av
omvarlden. Fysisk aktivitet ska uppmuntras och underlattas och endast i undantagsfall begransas.

Fysisk aktivitet for barn i dldersgruppen 0-2 ar kan vara att greppa och stracka sig efter objekt, vanda
sig, lyfta balen, rulla runt, ala, kravla, satta sig, krypa, klattra, ga, dansa och springa.

Sma barn med PWS ar ofta latt uttrottbara, korta traningstillfallen rekommenderas darfér. Garna
flera ganger per dag.

5.2.3 Barn och ungdomar

De svenska rekommendationerna for barn och ungdomar ar 60 min mattlig till hég anstrangande
fysisk aktivitet per dag, dar tre tillfallen per vecka bor inkludera muskel- och skelettstarkande
aktiviteter som att springa och hoppa. Barn och ungdomar med funktionsnedséattning eller
sjukdomstillstand som inte kan na upp till rekommendationerna bor vara sa aktiva som tillstandet
medger.

5.2.4 Vuxna

Alla vuxna rekommenderas att vara aktiva minst 150 minuter i veckan. Aktiviteterna bor spridas ut
Over veckan och vara av minst en mattlig intensitet. Varje aktivitet bor vara minst tio minuter lang.
Ytterligare fysisk aktivitet 6kar halsoeffekterna.

Det finns starka bevis att konservativa metoder sdsom traning och korsettbehandling ar effektiva i
behandlingen av idiopatisk skolios. Ocksa andra typer av ortoser som till exempel AFO (ankel-
fotortos) kan anvandas for att stabilisera fotterna vid till exempel hypotoni.

5.3 Tillvaxt och hormoner

De flesta individer med PWS blir utan tillvaxthormonbehandling korta som vuxna. Kvinnor nar i
genomsnitt en slutlangd pa cirka 148 cm och man cirka 160 cm. Tillvaxtkurvor fér barn med PWS
finns och bor anvdndas. Den samre langdtillvaxten beror sannolikt pa en brist pa tillvaxthormon, men
alla har inte brist pa tillvaxthormon.

Tillvaxthormonbehandling forbattrar langdtillvaxten och bor starta tidigt, gdrna redan fore ett ars
alder. Kortvuxenhet hos barn och ungdomar med PWS ses alltmer séllan tack vare behandlingsstart i
barnaaren. Positiva effekter av tillvaxthormonbehandling har dven setts for metabola effekter,
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kroppssammansattning, motorisk utveckling (sma barn) och andning, vilket bidrar till forbattrad
muskelmassa. Darmed ges ocksa battre férutsattning att inte ga upp i vikt.

Barn med PWS har ofta ett stort andningsmonster och tranga ovre luftvagar. Detta ar sarskilt tydligt
hos det lilla barnet. Start av tillvaxthormonbehandling hos sma barn forutsatter darfor att man
uteslutit allvarlig andningsstérning och apnétendens med andningsregistrering (polysomnografi)
nattetid. Undersokningen ska sedan upprepas 4—6 veckor efter behandlingsstart da tillvaxthormon
kan gora att de 6vre luftvagarna blir an trangre. Det ar viktigt att andningsregistreringen bedéms av
lakare eller andningsfysiolog med erfarenhet av barn med PWS da deras andningsmaonster ofta ar
annorlunda med en nedsatt kanslighet for koldioxidretention (CO,-retention). Svar fetma och
sdmnapné kan utgoéra kontraindikation for start av tillvaxthormonbehandling. Gynnsamma effekter
pa kroppssammansattning, andning, fysisk funktion samt pa den metabola profilen har dven noterats
vid tillvaxthormonbehandling av vuxna med PWS. Sedan 2000 &r tillvaxthormon registrerat for
behandling av barn med diagnosen PWS. Hos vuxna kravs en svar tillvaxthormonbrist och
stallningstagande till fortsatt behandling tas nar barnet vuxit klart. Studier med tillvaxthormon-
behandling av vuxna med PWS har visat forbattrad kroppssammansattning, forbattrad fysisk
kondition och férbattrad livskvalitet samt forbattrad initiativformaga. Man har inte sett en 6kad
forekomst av diabetes eller andra allvarliga biverkningar. Nivan av IGF-I (insulin-like growth factor I)
for aldersmatchade kontroller anvands som referens fér dosering av dosen tillvaxthormon. Under
barndomen behover tillviaxthormondosen 6kas med stigande alder medan det motsatta géller for
vuxna, dar tillvaxthormondosen behéver minskas med stigande alder. Tillviaxthormonbehandlingen
fortsatter vanligtvis sa lange fordelarna 6vervager nackdelarna.

| stort sett alla individer med PWS &r hypogonada (for lag eller ingen produktion av knshormoner),
vilket hos det nyfédda barnet ses genom att kdnsorganen ar sma och daligt utvecklade. Retentio
testes ar mycket vanligt hos pojkarna. Ofta har barn med PWS en relativt kraftig adrenarche, eller
hudpubertet, med svettlukt, fet hy och beharing under barnaaren. De allra flesta barnen garin i
puberteten vid normal tid men puberteten blir inte fullstandig. Flickorna utvecklar brést men det ar
mycket ovanligt med spontan menarche och regelbundna menstruationer. Hypogonadismen hos
bada kdnen ar av bade primar och sekundar etiologi och kvarstar hela livet. Bristen pa kénshormoner
kréver ofta kénshormonbehandling av bada konen for att sdkra ett mera vuxet utseende, en adekvat
benmassa och kroppssammansattning. Fertilitet har inte beskrivits hos man med PWS. Graviditet har
hittills dokumenterats hos fyra kvinnor med PWS i varlden. Kvinnor med PWS bor fa en individuell
beddmning av behov av preventivmedel.

Latt sankta nivaer av tyreoideahormon utan samtidig stegring av TSH forekommer relativt ofta hos
barn med PWS. Den biokemiska bilden liknar den vid central hypotyreos, vilket innebar normala TSH
parallellt med nagot lagt fritt T4. Kliniska tecken pa hypotyreos dr dock ovanligt. Hos vuxna ar
hypotyreos mycket ovanligt. Pa grund av symtomen vid PWS bor savél barn som vuxna undersokas
regelbundet for att upptacka eventuell hypotyreos och behandling sattas in enligt sedvanliga
rekommendationer.
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Binjurebarksinsufficiens férefaller vara mycket ovanligt, men har rapporterats. Studier fran Holland
pekar pa att det kan rora sig om en partiell insufficiens, dar det sarskilt ar vid svar stress som
kortisolproduktionen ar otillracklig (vid sepsis, sovning eller operation). | samband med storre
operationer eller sepsis rekommenderas att man overvager tillfallig kortisonbehandling. Vid symtom
pa binjurebarksinsufficiens bor utredning goéras och hydrokortisonbehandling paborjas enligt gdngse
rekommendationer. Vid akuta medicinska tillstand ska binjurebarkinsufficiens uteslutas och
behandlingsindikationerna vara vida.

Personer med PWS har en kronisk nedsatt funktion av mellanhjarnan (hypotalamus). Det innebar att
hormonbrister som identifieras i barndomen finns kvar i vuxenlivet. Resultat fran labbanalys av
hormonnivaer vid PWS kan vara svartolkat. PWS ar ett komplext multisymtomatiskt tillstand dar en
mangd olika faktorer paverkar och man kan inte strikt utga fran referensvarden.

Generellt sett ges samma hormonpreparat som anvands till behandling av andra patientgrupper men
stor individuell hansyn bor tas vid PWS for att behandlingen ska fungera. Hos bade vuxna och barn
kan doserna dessutom variera betydligt jamfort med behandling vid andra tillstand.

Det ar viktigt att komma ihag att PWS ar en ovanlig sjukdom och behandlingen bér enligt WHO
centraliseras och skotas av personer med speciell kinnedom om syndromet.

5.4 Kognition, beteende och psykiatri

Det ar viktigt att alla barn med PWS bedéms av ett multiprofessionellt team for att faststalla kognitiv
niva samt om en AST-diagnos (autismspektrumtillstdnd) eller annan neuropsykiatrisk diagnos
foreligger. | teamet bor alltid psykolog inga samt validerade och reliabla utvarderingsinstrument
anvandas vid faststallande av kognitiv niva. Screening och frageformular och behandlingsriktlinjer
kan man hitta pa hemsidan for Svenska féreningen for barn- och ungdomspsykiatri (SFBUP).

AST forekommer ofta hos barn med PWS. Det finns stor variation i symtombild och svarighetsgrad.
Ofta konstateras AST hos flickor senare dn hos pojkar. Funktionsnedséattningen kan inte sallan forbli
dold bakom ett socialt intresse med en ytlig form av social interaktion. Tidig upptackt av AST bidrar
till forstaelse och adekvat bemotande av omgivningen och kan minska risken for samsjuklighet och
utanforskap. En viktig skyddsfaktor for att inte sekundara symtom ska utvecklas ar tidiga individuella
insatser fran habiliteringen. Det galler stod till saval barn, féraldrar och férskoleverksamhet. Tidig
upptackt ger ocksa moijlighet att forbattra barnets utveckling genom tidig traning av nyckel-
funktioner. Omgivningens férmaga att ge adekvat stdd spelar en betydande roll.

Det manga familjer och anhdriga uppfattar som de storsta svarigheterna ar barnets, ungdomens och
den vuxnes med PWS beteendeavvikelser, vilket inkluderar ett matsdkande beteende och vredes-
utbrott. Ur ett matsdkande perspektiv kan det ofta vara hjalpsamt att forsvara barnets tillgang till
mat, till exempel genom att inte Iata mat ligga framme och att satta las pa kylskap eller till kok.

Flera mindre projekt har genomférts med syfte att paverka mangden vredesutbrott utan att man
funnit en metod som varit effektiv for det stora flertalet med PWS. Erfarenhetsmassigt ar dock
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individer med PWS benagna att reagera med 6kade beteendeproblem vid forandring i vardagsmiljon
eller vid extra stress, vilket leder till angest och beteendeproblem. Nar detta uppstar behévs en
noggrann kartlaggning dar personal, anhériga och om majligt personen sjalv ingar. | denna
kartlaggning behoéver man fundera 6ver nar, var, hur och med vem som personens problem
intensifieras. Beteendeanalys eller tillampad beteendeanalys kan med férdel anvdandas som metod
for kartlaggning.

Att barnet sjélv skadar huden genom att klia, riva och inte ldmna mindre sar att ldka, sa kallad skin-
picking, ar relativt vanligt vid PWS. Detta ar en diagnosgrupp inom tvang eller OCD (obsessive
compulsive disorder), och kognitiv beteendeterapi (KBT) rekommenderas i forsta hand. Studier har
ocksa visat att fysisk aktivitet kan minska sjdlvskadebeteende och skin-picking hos barn och
ungdomar. Vid andra tvang eller stark angest kan ofta SSRI (till exempel fluoxetin eller sertralin)
ensamt eller tillsammans med KBT ha en viss eller storre effekt. | normalpopulationen ar habit
reversal therapy, en form av KBT, den behandling som har mest evidens. Anpassningar av habit
reversal therapy ar troligen det mest effektiva behandlingsalternativet. Psykolog med
inlarningsteoretisk kompetens bor ansvara for eventuellt behandlingsforsok.

Vid ett sjalvskadebeteende ar det ocksa viktigt att utesluta somatisk smarta (till exempel fraktur eller
tandvark) som utlésande faktor.

Vid psykos eller autism med mycket kraftfulla vredesutbrott med aggressivt beteende kan neuro-
leptika med noggrann metabol évervakning évervagas, men forst efter att atgarder baserade pa
beteendeanalys har genomforts. Behandlingen satts in av specialist i barn- och ungdomspsykiatri
eller psykiatri (se Neuroleptika vid vissa psykiatriska tillstand hos barn och ungdomar - behandlings-

rekommendation | Likemedelsverket (lakemedelsverket.se)). Observera att allt insattande av

psykofarmaka bor ske gradvis och langsamt for att minska risk for paradoxala reaktioner eller
biverkningar.

Sémnstorningar och problem med sémn ar vanligt hos individer med PWS. S6mn bor diskuteras vid
varje besok. Ge dven somnhygienrad. Vid tidiga uppvaknanden eller flera nattliga uppvaknanden
misstank och utred andningsstérning under sdmn. Somnapné ska behandlas. Hypotalamus spelar en
viktig roll for cirkadiska rytmer. Dessa etableras och vidmakthalls genom skiftningarna mellan
dagsljus och morker, men dven andra faktorer som mat och motion ar viktiga. En strikt
maltidsordning kan darfor hjalpa personer med PWS dven med deras somnrytm. Vid kvarstaende
besvar trots adekvat somnhygien kan hjalpmedel som tyngdtacke anda 6vervagas som egenvard,
utan subvention. Evidens for effekt saknas enligt Rekommendation fran det nationella MTP-radet
2020 (Produktgrupp tyngdtdcken vid smnbesvar/sémnproblem (janusinfo.se)), men effekt pa

individniva har rapporterats. Darefter kan lakemedel, i forsta hand kort- eller langverkande
melatonin, provas.

Symtom och besvar som beskrivits i barnaaren kan ofta kvarsta och blir tydligare i vuxen alder.
Vuxenlivet innebar stora krav pa sjalvstandighet och formaga att hantera den egna livssituationen.
Personer med PWS har en nedsatt kognitiv formaga, manga har en intellektuell

Nationellt system
17 for kunskapsstyrning
Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN


https://www.lakemedelsverket.se/sv/behandling-och-forskrivning/behandlingsrekommendationer/sok-behandlingsrekommendationer/neuroleptika-vid-vissa-psykiatriska-tillstand-hos-barn-och-ungdomar---behandlingsrekommendation
https://www.lakemedelsverket.se/sv/behandling-och-forskrivning/behandlingsrekommendationer/sok-behandlingsrekommendationer/neuroleptika-vid-vissa-psykiatriska-tillstand-hos-barn-och-ungdomar---behandlingsrekommendation
https://www.janusinfo.se/download/18.6492c9ea1754f0d49f891c61/1603801795231/Tyngdt%C3%A4cken-201020.pdf

Nationellt vardprogram for Prader-Willis syndrom 2023-04-27
Nationellt programomrade for sdllsynta sjukdomar

funktionsnedsattning. Andrade rutiner och oférutsedda hindelser resulterar |4tt i utbrott och
psykiska problem, sdsom oro och angest. Ovanstaende symtom medfor ofta att personer med PWS
ar mer lattledda samt har svarigheter att ta eget ansvar och att avlasa sociala koder.
Kommunikationen med andra, inklusive myndigheter, fungerar simre och det finns stor risk att
hamna i situationer som kan bli svara att hantera. Hyperfagin, friheten och egna pengar 6kar
dessutom avsevart risken for utveckling av svar fetma och darmed ocksa risken for féljdsjukdomar.
Stod och vagledning ar nodvandigt nar familjens tidigare mojlighet till hjalp och kontroll minskar. En
god man bor utses.

Vuxna med PWS 6nskar som alla andra att sa smaningom fa ett eget liv, flytta hemifran och fa ett
arbete, men endast enstaka vuxna med PWS klarar ett sjalvstandigt boende. Det ar viktigt att hitta
ett anpassat boende, helst i gruppbostad speciellt anpassat for vuxna med PWS, samt en meningsfull,
anpassad sysselsattning. Regelbunden kontakt med vardcentral, habilitering och psykiatri kan
behovas, men ocksa med endokrinolog pa grund av hormonrubbningarna. Flertalet vuxna med PWS
behover fardtjanst, personlig assistans och ekonomiskt stod som till exempel aktivitetsersattning. |
samband med ansdkan om dessa ar ett multidisciplindrt teamarbete vardefullt.

5.4.1 Interventioner och forhallningssatt

Vid konstaterad intellektuell funktionsnedsattning ar det viktigt att barnet inte utsatts for dverkrav i
skolmiljé. Barnet ar berattigat till placering i anpassad grundskola (tidigare sarskolan) eller att i
grundskolan félja anpassad grundskolas laroplan.

Om barnet presterar battre eller simre an férvantat kan en ny bedémning av begavningsniva vara
[amplig inom skolans organisation. Finns en samsjuklighet med till exempel adhd kan
centralstimulantia vara aktuellt.

Redan fran tidig forskolealder bor ett atgardsprogram utifran barnets férutsattningar och behov tas
fram i samverkan mellan forskola, foraldrar, habilitering och 6vrig hélso- och sjukvard till exempel
genom regelbundna moten for samordnad individuell plan (SIP). Detta kan 6ka forutsattningen for
att tidigt etablera goda vanor och underlatta kommunikation och stavja beteendeproblematik och
darmed ge forutsattningar for optimal utveckling. Atgardsprogrammet bér uppdateras med barnets
stigande alder utifran barnets behov.

| skolan bor elevhalsoteamet eller specialpedagog kopplas in for att samarbetet mellan olika
verksamheter i skolan och med habiliteringen, hélso- och sjukvarden i 6vrigt och foréldrarna ska
fungera. Elevhalsoteamet eller specialpedagogen bor kontinuerligt ta del av de tester och
bedémningar som gors avseende barnet. Dessa bor ligga till grund for att anpassa metoder och miljoé
i barnets vardag. Val av metod utgar fran tillaggsdiagnoser som adhd, autism eller tvang. Strategi ar
ett exempel pa ett psykopedagogiskt, manualbaserat foraldra- och tonaringsprogram som ges vid
manga BUP-kliniker i landet for adhd. Via BUP eller habiliteringen kan foraldrar lara sig mer om
lagaffektiva strategier. Lagaffektivt bemotande ar ett synsatt, med metoder som ar utvecklade for att
hantera problemskapande beteende pa ett etiskt forsvarbart satt. Det handlar om att ha forstaelse
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for varfor individen har problemskapande beteende. Det kan handla om hur kropp och hjarna
fungerar i akuta situationer, vid funktionsnedsattningar och psykiska tillstand eller kraftig stress.
Syftet med ett lagaffektivt bemoétande ar att forebygga att individen anvander det problemskapande
beteendet. Det handlar om att paverka miljon samt hitta tillvdgagangssatt for att undvika problem-
situationer. Man lar sig strategier for att hantera problemskapande eller valdsamt beteende nér det
val uppstar. Vid autismspektrumtillstand bor psykoedukativ intervention erbjudas i anslutning till att
barnet diagnostiserats. Det specifika upplagget individualiseras sedan utifran barnets svarigheter
och kan inkludera att arbeta med kommunikation och sprak, samspel och sociala fardigheter samt
problembeteende. Varje gang en dndring av metoderna sker bor detta dokumenteras och féljas upp
for att utvarderas. Atgardsprogrammet bor uppdateras minst en gang per ar.

5.4.2 Kommunikation

Den sprakliga och kommunikativa utvecklingen hos individer med PWS ar patagligt forsenad och
forandrad trots stora individuella skillnader. Enstaka individer kommer att vara livslangt icke verbala,
medan andra i vuxen alder kan uppna nara normalt sprakbruk. Férekomsten och graden av samtidig
intellektuell funktionsnedsattning och autismspektrumstorning bidrar. Alla delar av tal och
sprakutvecklingen ar paverkade och forandrade (till exempel receptivt eller impressivt sprak
(sprakforstaelse), expressivt sprak (uttrycksférmaga), artikulation och rost).

Spadbarnet med PWS &r oftast helt tyst och saknar formaga till laten och grat till féljd av hypotonin.
Daér typiskt utvecklade barn redan fran fodseln har en receptiv sprakutveckling och vid tre manaders
alder har en begynnande expressiv sprakutveckling (typiskt utvecklade barn borjar da att leka med
rosten, skapa laten och vid ett ars alder pratar de flesta en knapp handfull ord) kommer detta
betydligt senare hos barnet med PWS. Under loppet av det forsta levnadsaret astadkommer barnet
oftast grat, laten och ljud. De férsta orden kommer vanligen vid 1,5-2 ars alder.

Forskning har visat att det finns en storre paverkan pa expressivt, talat sprak an impressivt sprak.
Rosten ar ofta fordandrad till féljd av nasalitet och svarigheter att forma och artikulera ord samt
reglera volym och flode. | tillagg ses ofta ocksa svarigheter med grammatik och formaga att beratta
en historia samt sa kallade pragmatiska spraksvarigheter. Pragmatisk sprakstorning betyder att
spraket inte anvands pa ett typiskt satt vid socialt samspel. Ibland har barnet ett tydligt korrekt uttal
och bra ordférrad, men formagan att uttrycka empati, ta tur i en konversation, halla en réd trad i
berattandet och folja samtalsregler ar forandrad och reducerad. Ironi, humor och bildliga uttryck blir
svara att forsta och missforstand uppstar i samtalet.

For barnet med PWS ér det viktigt med en tidig och oftast langvarig kontakt med logoped. Logoped
kan dven bista i samband med kognitiva bedomningar nar sprakliga svarigheter ar uttalade.
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5.5 Tand- och munhalsa

Barn och vuxna med PWS har en livslangt 6kad risk att fa olika typer av munhalsorelaterade problem.
Det ar viktigt att tidigt etablera kontakt med tandldkare, tandhygienist och logoped. Barnen bér om
moijligt remitteras till specialisttandvard for riskbedomning och terapiplanering av pedodontist.
Darefter kan delar av varden utféras av allmantandvarden och efter individuell bedémning kan sen
barnet helt tas om hand dar. Under forsta levnadsaret och nér tdnderna borjat bryta fram, ar det
lampligt med remiss till tandldkare fér rad och rekommendationer kring mun- och tandhélsa samt for
att etablera regelbundna kontroller. Individer med PWS behdver fortsatt féljas av tandvarden var
sjatte manad livet ut.

Oralmotoriska svarigheter ar vanliga. Den generella hypotonin drabbar dven svalg-, tung- och
munhalemuskulatur och begransar formagan att suga, tugga och svilja. Hos det nyfodda barnet ses
ofta en hog gom. Mikrognati (liten underkike) och senare trangstéllda tander och andra
bettférandringar ar vanligt. Salivliackage till f6ljd av 6ppen mun forekommer ocksa. Munandning ses
ofta och bidrar till muntorrhet med 6kad risk for karies och gingivit (tandkéttsinflammation).

Saliven &r patagligt seg, klistrig och ofta skummande. Salivproduktionen &r ocksa nedsatt, vilket
tillsammans med det karakteristiska laga intaget av vatska, sarskilt vatten, som ses hos individer med
PWS, antas 6ka muntorrheten. En hogviskos saliv bidrar till forsvarad ljudproduktion (tal), atande och
sjalvrengoring av munhalan samt okar risken for karies. Tandborstning med fluoridtandkram ar basen
for kariesprevention. Det kan ocksa bli aktuellt med utdkat fluoridskydd i form av fluoridlackningar
vid tandvardsbesok, fluoridskoljning eller till ungdomar 6ver 16 ar tandborstning med tandkréam med
hogre fluoridinnehall.

Forsenat tandframbrott, samre (hypoplastisk) tandemalj, medfédd avsaknad av enstaka tandanlag,
nedslitna tander (pa grund av tandgnissling eller erosion) samt 6kad risk for parodontit (tandlossning)
och oral svampinfektion har ocksa rapporterats. Tandvarden maste tidigt uppméarksamma erosions-
skador pa tanderna och i sa fall skicka remiss till ansvarig lakare for bedémning om gastroesofagal
reflux foreligger. En del patienter med PWS behdver sévas for att tandbehandling ska kunna
genomforas. Det ar viktigt att vara medveten om att PWS kan innebdra en hogre sederings- och
narkosrisk och bor utforas forst efter konsultation med narkosldkare.

5.6 Dagliga aktiviteter (ADL)

Utifran personens formagor, funktioner (intellektuella, fysiska och psykiska) och malsattningar utfors
bland annat ADL-bedémning, olika interventioner och kompensatoriska atgarder med medicin-
tekniska produkter, alternativ kommunikation sasom bildstod etc for att personer med PWS ska ha
forutsattningar att planera och genomfora sina dagliga aktiviteter inom personlig vard, boende, fritid
och arbete. Arbetsterapeuten utreder, bedémer och féreslar eventuella insatser inom habilitering,
saval barn- som vuxenhabilitering, med malsattningar som motsvarar personens 6nskemal, och med
ett personcentrerat arbetssatt.
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5.7 Levnadsvanor

Alla verksamheter inom hélso- och sjukvarden bor kunna hantera fragor som géller levnadsvanor.
Arbetet bor bygga pa Socialstyrelsens nationella riktlinjer for sjukdomsférebyggande metoder for
levnadsvanor. Stod kan dven tas i skriften: “Ohédlsosamma levnadsvanor — Framgangsfaktorer for
prevention och behandling”. Se lankar nedan.

1. Nationella riktlinjer for prevention och behandling vid ohdlsosamma levnhadsvanor
(socialstyrelsen.se)
2. Ohélsosamma levnadsvanor | Halso- och sjukvard | SKL.se (skr.se)

6. Att sarskilt beakta

| en valstrukturerad och férutsagbar miljé fungerar vardagen ofta bra. Det galler sarskilt i mat-
situationer. Man bor darfor alltid i forsta hand misstanka att det dr nagonting i miljon omkring
personen som forandrats om personens maende, beteende, kroppsvikt eller somn férsamras.

Att miljon ar forutsagbar galler inte minst vid hélso- och sjukvardskontakter. Om hen vet vem hen ska
fa traffa och vad som kommer att handa sa fungerar ofta undersékningar och provtagning bra.
Manga personer med PWS har ett mycket bra minne fér miljéer och detaljer.

De flesta barn och ungdomar med PWS har med ratt omhandertagande och behandling med
tillvaxthormon en tillvaxt som motsvarar den forvantade utifran foraldralangd. Fetma ar i dag
ovanligt hos svenska barn och ungdomar med PWS, men kraver ett livslangt aktivt forhallningsatt
med fysisk aktivitet och strikt reglerat fodointag.

Begavningsniva och forekomst av autistiska symtom varierar och bér utredas och varderas under
barnets uppvaxt.

Vid UPD (uniparental disomi) ar risken fér psykiatrisk problematik i sena tonar och vuxen alder stor
och bor sarskilt beaktas vid ett forandrat beteende.

Psykofarmaka bor anvdandas med forsiktighet och bara av lakare med erfarenhet av patienter med
PWS eller i samrad med ldkare som har erfarenhet av PWS.

Personer med PWS bor sederas av narkospersonal med kunskap om diagnosen med anledning av
forekomsten av centrala och obstruktiva apnéer, muskelsvaghet samt tranga 6vre luftvagar.
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7. Praktiska tips och livsstilsfaktorer

7.1 Att tanka pa i motet med en person som har PWS

For att sdkerstalla goda forutsattningar for 6verlamning och samordning mellan alla de aktérer som
ar aktuella kring en patient med PWS (specialistsjukvard, habilitering, socialtjanst, forskola, skola
med flera) kan samordnad individuell planering (SIP) vara hjalpsamt, tillsammans med vard-
/rehabiliteringsplan och fast vardkontakt.

Ett gott bemotande kraver kommunikation, férberedelse och gott om tid.

For att underlatta till exempel undersdkningar eller provtagning behover personen forberedas. Det
kan till exempel handla om att i forvag ga till mottagningen, traffa doktorn, titta pa vagen eller sitta i
undersokningsstolen. Det kan ocksa handla om att den som ska traffa personen vet hur personen
bast blir bemott. En bra kommunikation med foraldrar eller vardpersonal som kanner personen bast
bidrar till ett bra bemdétande i varden.

PWS ér ett syndrom, vilket innebar att man kan ha flera olika symtom och att symtomen kan variera
fran individ till individ. Darfor behdvs bade kunskap om diagnosen och kunskap om individens

forutsattningar och behov for ratt bemoétande. Med detta som underlag kan man férhindra oro och
kdnsloutbrott samt utforma lakarbesok, undersékningar och provtagningar sa optimalt som mdjligt.

Fragor av vdrde for vardpersonal och medféljande som férberedelse infér besok,
Har patienten:

e Sensorisk nedsattning eller problem, till exempel inom syn, hoérsel, kdnsel, smarta, beroring,
dofter, ljud eller ljus? Hur mycket och pa vilket satt yttrar symtomen sig? Vad kan
underlatta?

e Rddsla, dngslan, oro infor moéten eller nya situationer? For vad mer exakt? Hur yttrar det sig?
Vad kan lindra?

e Kommunikationssvarigheter?

Tydlig kommunikation ar grunden for ratt bemdtande av personer som har PWS. Personer som har
PWS har ofta svart att ta in och tolka information. Det &r vanligt att man tar allt bokstavligt och det
som sags kan snabbt bli en regel. Darfér behdver man vara extra tydlig med den information man
ger. Gor den tydlig, kortfattad och enkel. Om till exempel smartstillande ordineras, var noga med att
ange en dos (ofta 13g) och tidpunkt da medicineringen ska avslutas. Bade fragor och information ska
vara enkla och kortfattade for att undvika utbrott och irritation.

For att oka forstaelsen och kommunikationen infor nya situationer kan alternativ och
kompletterande kommunikation (AKK) anvdndas som férstarkning, till exempel i form av bilder,
tecken, strukturerat bildschema och tidshjalpmedel.
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7.2  Overgangar

Overgéngarna i livet ar sarskilt utmanande och kraver betydande férberedelser, eftersom personer
med PWS har svart fér forandringar. Att hantera 6vergangar beror bade personen som har PWS och
dennes narstaende. Omfattande insatser kan behdvas fran samhallets olika stodfunktioner.

Overgéngar under barn och ungdomséren kan till exempel handla om skolstart eller byte av stadie
under skoltiden. Det kan ocksa handla om 6vergangen fran barn till vuxen, bade i vardagslivet och
inom varden. FOr vuxna personer innebar 6vergangarna ofta stora omstallningar och de kan vara
svara att hantera, till exempel vid byte av boende, sysselsattning som daglig verksamhet eller arbete
och fritidsverksamhet.

Overgéngarna kriver mycket engagemang av alla inblandade. De kraver kommunikation,
forberedelse och gott om tid. Det ar viktigt att alla inblandade blir férberedda och till exempel vid ett
SIP-mote i god tid diskuterar och funderar éver vilka mojligheter som star till buds och vilka
samhallsinstanser som kan eller ska bidra.

Vid évergangen bor den nya verksamheten ha forberetts for behoven som kommer (fér boende flera
ar). Fysisk utformning av verksamheten bor ocksa forberedas. Personal och andra involverade bor fa
utbildning och kunskap innan 6vergangen sker. Personen med PWS bor ocksa férberedas och ges
mojlighet att vara delaktig.

7.3 Stod till foradldrar och anhoriga

Det finns ett stort behov av stdd till fordldrar och anhorig bade i form av information och utbildning.
Behoven ser olika ut for olika personer och varierar over tid. | borjan kan det handla om information
samt ratt stod for olika vardinsatser, och i ett senare skede, utbildning och stdd for att
informera/utbilda i till exempel férskola.

De allra flesta behover professionellt samtalsstod i nagon form under kortare eller langre perioder.
Det ar ocksa positivt att komma i kontakt med andra foraldrar och anhdériga. Man far da mojlighet att
diskutera sina svarigheter med andra i samma situation. Har finns Prader Willi-féreningen som en bra
resurs.

Det ar ocksa viktigt att fa stod med information om rattigheter till ekonomisk hjalp som finns via
Forsakringskassan, samt vilken mojlighet man har att fa till exempel avlastning eller stéd kring
barnomsorg, skola, fritidsverksamhet, ledsagning, kontaktperson, fritidsaktiviteter och sa smaningom
boende. Har kan ocksa samtalsstod behdvas for att hitta ratt niva att hjalpa sitt barn/ungdom/ung
vuxen till ett sa sjalvstandigt och gott liv som majligt. Habiliteringsverksamheten bidrar med stéd och
information kring dessa fragor.
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8.

Resurser och information

Resurser nationellt och regionalt

Centrum foér sdllsynta diagnoser

Det overgripande malet for verksamheterna vid Centrum for sallsynta diagnoser (CSD) i
Sverige ar att verka for att personer som har séllsynta diagnoser far samma mojlighet till
diagnos och adekvat behandling som andra invanare har enligt svensk lagstiftning. Sarskild
uppmarksamhet ska riktas mot de sarskilda behov som &r betingade av Prader-Willis
syndroms séllsynthet. Utgangspunkten for allt arbete ska vara patientens perspektiv.

Man kan vanda sig till CSD vid nagot av landets universitetssjukhus for att bland annat fa
vagledning, hanvisning och information om var det finns medicinsk expertis for en sallsynt
diagnos samt om omhandertagande och service i samhallet. CSD i samverkan ar en
natverksstruktur for landets alla CSD.

Europeiska referensnitverk (ERN)

Virtuella europeiska natverk for diskussion om diagnos och behandling for patienter fran hela
Europa. For mer information, se Europeiska kommissionen och Orphanet.

Myndigheten for delaktighet
www.mfd.se/valfardsteknologi/i-skolan/kognitionssimulatorn/

Intresseorganisationer

Svenska féreningen for barn- och ungdomspsykiatri

www.sfbup.se

Prader Willi-féreningen i Sverige

Prader Willi-foreningen anordnar arligen endagsseminarier som vander sig till olika
yrkesgrupper som arbetar med personer med syndromet samt till familjer och anhoériga.
Medlemskap ar ocksa 6ppet for bade anhoriga och personal. Féreningen hjalper ocksa till att
formedla kontakter med experter.

International Prader-Willi organisation (IPWSO)

IPWSO stodjer nationella PWS-foreningar, liksom personer med PWS, deras familjer och de
yrkesverksamma som arbetar med dem.

Ytterligare information

24

Agrenska nationellt kompetenscentrum for sillsynta hilsotillstind och andra
funktionsnedsattningar

agrenska.se

Mun-H-Center

www.mun-h-center.se

Riksforbundet Attention

www.attention.se

Autism Sverige

www.autism.se
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Databaser, kunskapsdatabaser

e Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand
Prader-Willis syndrom — Socialstyrelsen

e OMIM (Online Mendelian inheritance in man)
www.omim.org, sokord: prader-willi syndrome

e Genereviews (University of Washington)
www.nchi.nlm.nih.gov/books/NBK1116, sékord: prader-willi syndrome

e Orphanet, europeisk databas
www.orpha.net, sékord: prader-willi syndrome

Bildstéd

e http://www.kom-hit.se/

Fysisk aktivitet

e Fysisk aktivitet i sjukdomsprevention och sjukdomsbehandling | Fysisk aktivitet i
sjukdomsprevention och sjukdomsbehandling (fyss.se)

e Rekommendationer for fysisk aktivitet och stillasittande — Folkhdlsomyndigheten
(folkhalsomyndigheten.se)
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9. Checklistor for utredning vid diagnos
och uppfoljning

Vardprogrammet avser rekommendationer vad géller vard och omsorg under hela livet och
rekommenderade medicinska och icke-medicinska atgarder. Checklistor fér vard och omsorg utgar
fran att diagnosen ar faststalld och géller for olika aldersgrupper. Genetisk vagledning bor minst
erbjudas patienten/vardnadshavarna vid faststalld diagnos och vid évergang fran barn- till
vuxensjukvard. De flesta patienter kommer ocksa att ha sedvanlig, icke syndromspecifik kontakt med
allménlakare inom priméarvarden.

Tabell 2 Checklista PWS 0<1 ar

Omrade/profession Vid
diagnos
Barnneurolog X vb X
Sjukgymnast/ X X vb X vb X X vb
fysioterapeut
Endokrinolog X vb X vb vb X vb X
Endokrinsjukskoterska X X X X
Dietist X vb X vb vb X vb X
Logoped vb vb vb vb
Barnpsykiater
Specialisttandlakare
barntandvard
(pedodontist)
Syn/hérsel
Barnkirurg X
(retentio testis)
Somnregistrering X X
Oron-nis-hals X

Andningsregistrering 2 bor utféras tre manader efter insattande av tillvaxthormon.
OBS! Starten av tillvaxthormonbehandling styrs av nar uppféljande andningsregistrering kan goras.
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Tabell 3 Checklista PWS 1-5 ar

Omrade/profession

Barnneurolog* X X X X X
Sjukgymnast/ X X X X X X X
fysioterapeut

Endokrinolog X X X X 2/ar 2/ar 2/ar
Endokrinsjukskoterska X X X X 2/ar 2/ar 2/ar
Dietist X X X X 2/ar 2/ar 2/ar
Logoped vb X X X vb vb
Barnpsykiater vb vb vb
Tandvard X X X 2/ar 2/ar 2/ar
Specialisttandlakare X

barntandvard

(pedodontist)

Syn/horsel X

Ortoped X X X X X
Specialpedagog X X X X X
Psykolog vb X

*| handelse av brist pa barnneurologisk kompetens ska dessa barn foljas av barnlakare med majlighet
till barnneurologisk konsultation.

Tabell 4 Checklista PWS 6-12 ar

Omrade/profession

Barnneurolog* X X X X X X X
Sjukgymnast/ X X X X X X X
fysioterapeut

Endokrinolog 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar
Endokrinsjukskoterska 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar
Dietist 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar
Logoped vb vb vb vb vb vb vb
Barnpsykiater vb vb vb vb vb vb vb
Ortoped X X X X X X X
Tandvard 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar
Specialpedagog X X X X
Psykolog vb vb vb vb vb vb vb

*| hdandelse av brist pa barnneurologisk kompetens ska dessa barn féljas av barnldkare med majlighet
till barnneurologisk konsultation.
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Tabell 5 Checklista PWS 13-17 ar

Omrade/profession

Barnneurolog* X X X X X
Sjukgymnast/ X X X X X
fysioterapeut

Endokrinolog 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar
Endokrinsjukskoterska 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar
Dietist 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar
Logoped vb vb vb vb vb
Barnpsykiater vb vb vb vb vb
Ortoped X X X X X
Tandvard 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar 2/ar
Specialpedagog X X

Psykolog vb vb vb vb vb

*| handelse av brist pa barnneurologisk kompetens ska dessa barn foljas av barnlakare med majlighet
till barnneurologisk konsultation.

Tabell 6 Checklista PWS 6ver 17 ar

Omréde/profession 18 ar ‘ Over 18 ar
Habiliteringslakare* X vb
Sjukgymnast/ X vb
fysioterapeut

Endokrinolog X X
Endokrinsjukskoterska | X X
Dietist X X
Psykiater vb vb
Ortoped vb vb
Tandvard 2/ar 2/ar
Psykolog vb vb

*QOfta allméanlakare

Professioner som individ med PWS kan komma att mota inom varden:

e specialister inom barnneurologi och habilitering, barnendokrinologi, barnpsykiatri, 6ron-
nasa-hals, syn- och horsel, barnkirurgi, barnortopedi

e specialister inom habilitering, endokrinologi, psykiatri, ortopedi

e paramedicinska specialister sasom sjukgymnast/fysioterapeut, arbetsterapeut, dietist,
logoped, specialpedagog, psykolog, arbetsterapeut, kurator

e sjukskoterskor och specialistsjukskoterskor sdsom endokrinsjukskoterska

e tandvard: specialisttandlakare inom barntandvard (pedodontist) och vuxentandvard.
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10. Forkortningar

Férkortning Beskrivning

PWS Prader-Willis syndrom

NPO Nationellt programomrade

CsD Centrum for sallsynta diagnoser

NFSD Nationella funktionen Sallsynta diagnoser

AST Autismspektrumtillstand

IF Intellektuell funktionsnedsattning

DNA Deoxiribonukleinsyra, cellernas arvsmassa
NNR Nordiska naringsrekommendationer

SFBUP Svenska Foreningen for barn- och ungdomspsykiatri
KBT Kognitiv beteendeterapi

AKK Alternativ och kompletterande kommunikation
ADL Dagliga aktiviteter

SIP Samordnad individuell plan
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12. Nationell arbetsgrupp for Prader-Willis
syndrom

12.1 Nationella arbetsgruppens sammansattning

Den nationella arbetsgruppen bestar av representanter fran sjukvardsregionerna samt
patientforetradare och har tillsatts av en referensgrupp till Nationella funktionen Sallsynta diagnoser
(NFSD), utsedd av Socialstyrelsen, under aren 2012—-2018. Arbetsgruppen togs sedan éver av
Nationellt programomrade for sallsynta sjukdomar inom Nationellt system fér kunskapsstyrning,
Sveriges regioner i samverkan.

12.2 Nationella arbetsgruppens medlemmar

Overgripande ansvarig nationella arbetsgruppen Prader-Willis syndrom

e Kristina Tedroff, docent och dverldkare i barnneurologi och habilitering, Karolinska
universitetssjukhuset, samt BUP FoU centrum/CAP research center/SLSO, Region Stockholm

Ledamoter nationella arbetsgruppen Prader-Willis syndrom

e Anna Shchokina, chefsoverlakare Dalarna, specialistldkare inom barn-ungdomspsykiatri
Dalarna

e Anna Zucco, leg apotekare, processtdod nationell arbetsgrupp Prader-Willis syndrom,
processledare NPO sallsynta sjukdomar, Halso- och sjukvardsforvaltningen, Region
Stockholm

e Ann-Catrin Rojvik, specialpedagog, seniorradgivare vid Agrenska i Hovas

e Britt-Marie Anderlid, docent och 6verlakare, klinisk genetik vid Karolinska
universitetssjukhuset, Region Stockholm

e Charlotte Hoybye, docent och 6verlakare, specialist i internmedicin och endokrinologi,
medicinsk enhet endokrinologi vid Karolinska universitetssjukhuset i Solna, Region
Stockholm, medicinsk expert i PWS-foreningen, medlem i Clinical & scientific advisory board
for IPWSO

e Ellen Karlge-Nilsson, leg dietist, dietistenheten barn vid Drottning Silvias barn- och
ungdomssjukhus i Goteborg
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e Jovanna Dahlgren, professor och dverlakare i barnendokrinologi, enhetschef for Centrum for
tillvaxtforskning vid Drottning Silvias barnsjukhus och Sahlgrenska akademin i Goteborg

e Kjersti Bruun Borjesson, leg dietist, Habiliteringen Géteborg Vuxen, Habilitering & hélsa,
Vastra Gotalandsregionen

e Magnus Aspdahl, specialistsjukgymnast inom pediatrik, Astrid Lindgrens barnsjukhus i Solna,
Region Stockholm

e Maria Forsgren, specialistldkare i barn- och ungdomsneurologi, sektionen for barnneurologi,
metabola sjukdomar samt lungmedicin, Skanes universitetssjukhus Lund

e Marianne Lillehagen, specialist i barntandvard, évertandlakare pa Mun-H -Center,
Folktandvarden Vastra Gotaland

e Ricard Nergardh, medicine doktor och éverlakare i barnendokrinologi vid Akademiska
barnsjukhuset i Uppsala och Astrid Lindgrens barnsjukhus i Stockholm, medicinsk expert i
PWS foreningen

Nirstaenderepresentant/representant fér patientférening

e Frida Bjorkman, Prader-Willi-féreningen Sverige
e Marie Sohlin, Prader-Willi-féreningen Sverige

Tidigare medlemmar i arbetsgruppen

e Veronica Wingstedt de Flon, jur kand, verksamhetschef, Agrenska, Hovas
e Eva-Lotta Sjogreen, medicine doktor och logoped, Mun-H-Center, Folktandvarden Vastra
Gotaland

12.3 Jav och andra bindningar

Ledamoter i den nationella vardprogramgruppen har inga pagaende uppdrag som skulle kunna
innebara jav. Kopior av hela gruppens javsdeklarationer, inklusive foreldasaruppdrag, gar att fa fran
respektive uppdragsgivande organisation, till exempel den region dar en medverkande person
arbetar.

12.4 Vardprogrammets forankring

Vardprogrammet har utarbetats pa uppdrag av Nationellt programomrade for séllsynta sjukdomar.
Nationella programomradet har slutfort ett arbete som borjades inom ramen for Nationella
funktionen Sallsynta diagnoser pa uppdrag av en referensgrupp, utsedd av Socialstyrelsen, under
aren 2012-2018.

Forankring av vardprogrammet har skett genom internremiss till berérda nationella program-
omraden under en manad 2021. Darefter har vardprogrammet skickats pa 6ppen nationell remiss
under tre manader 2022. Synpunkter har inkommit fran Region Jénkdpings lan, Region Kalmar lan,
Region Ostergdtland, Region Skdne, Region Visterbotten, Region Stockholm, Region Kronoberg,
Region Jamtland Harjedalen, Region Dalarna, Vastra Gotalandsregionen, Region Uppsala, Region
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Gavleborg, Region Varmland, Region Halland, Region Vastmanland, Region Norrbotten, Region
Orebro l4n, Regionalt programomrade sillsynta sjukdomar i Syddstra sjukvardsregionen, Regionalt
programomrade sallsynta sjukdomar Region Stockholm, Riksféreningen for skolskoterskor,
Professionsforening POMS Nationell foérening for habiliteringspsykologer inom Sveriges
psykologférbund, Svensk neuropediatrisk forening (SNPF), E-hdlsomyndigheten, Mun-H-Center i
Goteborg, Kunskapscentrum i norr i Umea och Kompetenscenter for sallsynta odontologiska tillstand
i Jonkoping, NPO rehabilitering, habilitering och forsakringsmedicin, Fysioterapeuterna — sektionen
for habilitering och pediatrik, Svensk sjukskoterskeforening, Storsthim — medlemsorganisation for 26
kommuner i Stockholms |an och samordnare for RSS, SKR:s kvinnofridssatsning och Svensk férening
for medicinsk genetik och genomik (SFMG).

Efter remissrundorna har vardprogrammet reviderats efter en sammanstallning av inkomna
synpunkter av arbetsgruppen foér nationellt vardprogram Prader-Willis syndrom samt faststallts av
Nationellt programomrade for sallsynta sjukdomar.
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