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En fejl ved kromosom nr. 15

Fejlen opstar tilfeldigt ~" uden grund™
enten 1 saedcelle eller &gcelle hos raske forzldre.

Personer med PWS er forskellige men har en reekke
feelles symptomer /treek/ problemer



/' —

KROMOSOM FEJL

Mennesker har 46 kromosomer

Ligger i cellernes kerner som par

Pa kromosomerne sidder generne
Generne er vore arveanlag

Generne styrer helt overordnet vores krop
Hvert gen sender et signal

Mangler et eller flere gener, sendes “forkerte™
signaler, der kan medfgre sygdom .
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PWS og GENETIK

Kromosom 15:
4 mader "“fejlen kan vere pa”™

2 almindeligeste typer er ikke arvelige
60% har _deletion  og 40% disomi

2 sjeeldne typer mutation og translokation
Hos ca. 1%, med mulig risiko for naeste barn
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KROMOSOM 15 og PWS

Hvordan giver kromosom 15 fejlen PWS ?

Der er ved PWS ikke de ngdvendige signaler fra et
eller flere gener pa kromosom 15.

Pa kromosom 15 sidder bl.a. gener for flere
signalstoffer I hjernen.

Hjernen styrer bade krop og psyke
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En model til at forsta PWS

Som en chauffer , der styrer en bil "PW 15”.
Hjernen styrer kroppen, som en chauffar styrer bilen.

PWS:

Der er bade nogle “konstruktions fejl” ved bilen
(kroppen) , som chaufferen (hjernen) forstar darligt,
og PW chauffgren kan ikke kare (reagere) som andre
chauffarer
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Livet som chauffar 1 PW 15

Vanskeligt
Model PW 15 braender let sammen
Andre bilister bliver udleert af foraeldre

Foreeldre til PW 15 chauffaren har forsggt, men klarer
det ikke alene

Mange i trafikken bliver vrede pa chauffaren

PW 15 chauffaren har derfor altid brug for en
medpassager, ellers gar det galt.
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Den nyfgdte med PWS

Spiseproblemer. Ma sondemades

Stille og slap, svag hovedkontrol
Bevager sig meget lidt

Graeder ikke

Sover meget

Giver fa signaler. Beder ikke om kontakt
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Det starter med slappe muskler
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De fgrste ar

Barnet laeerer at spise
Barnet bevaeger sig mere, ““vagner op™

Motorik og sprog er forsinket:
Gar og taler sent, er et stille mildt barn!

Fra 1-2 ars alder: stor interesse for mad
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Barnealderen

Ved skolestart er bgrnene forsinkede i1 forhold til
Jeevnaldrende med sprog og motorik

Men der er store forskelle!

Barnene har behov for ekstra stgtte 1 skolen

De kan meget, men har ogsa svert ved at forsta
mange ting. (mange overvurderes)

De laeser ofte godt, men forstar ikke alt de laeser
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Adferd (beteende) 1 barnealderen

Beteende &ndres gradvist, bgrnene har behov for rutiner
og statte til social kontakt

Der ses vrede ved forventning og misforstaelser.

Gradvist bliver beteende problemer "stgrre  end de
motoriske problemer.

Barn og unge kan have sveart ved at skelne mellem
fantasi og virkelighed.

deres forventninger kan veere svere at forsta
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“Virkelighed og fantasi (Italia)

10-12 ar: Ved surhed og vrede viste det sig, at det var fordi, de
Ikke kunne skelne mellem virkelighed og fantasi, som hos
mindre bgrn

18-25 ar: 7 af 10 kunne skelne virkelighed og fantasi , 2 kunne
stort set ikke og det gav mange vredesudbrud.

Vigtigt at vurdere om forvirring skyldes umodenhed eller
psykiatrisk sygdom
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/PWS og hjernen - hvad ved vi ?

Hypothalamus : er en lille kirtel midt i hjernen
Hypothalamus styrer mange ting i kroppen

Signalforstyrrelser 1 og fra hypothalamus
kan give mange af de typiske tegn ved PWS

Vi ved ikke hvilken rolle kromosom 15 spiller for
hypothalamus og hjernens funktion ?
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" Hjernen og PWS

Ogsa andre hjerne afsnit fungerer ikke alderssvarende

Reaktions made ved PWS kan skyldes at hjerneaktiviteten ikke er normalt
modnet, og sa kan man ikke reagere med normal moden beteende.

Det er hvad vi ser, og derfor at vi skal hjalpe!
Vi kan hjalpe, men ikke tage bort PWS !
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Ny Engelsk forskning

Hvordan reagerer hjernen pa pludselig &ndring af plan
Der er ikke aktivitet i samme hjerneafsnit som hos andre
Normalt er der ved pludselig skift frontallaps aktivitet
Ved PWS ses aktivitet i1 hjerneafsnit der modnes far

frontallappen.
Hjernen reagere umodent? Derfor er det sveert. ?
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- PWS

* FYSISKE PROBLEMER
» kroppen fungerer ikke helt normalt

* PYKISKE PROBLEMER
* beteende forstyrrelser
* psykisk sygdom
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Kan vi behandle PWS ?

Nogle fysiske tilstande behandles medicinsk
Psykisk sygdom kan behandles medicinsk
Beteende problem behandles padagogisk, person stgtte

De fleste problemer 1 dagligdagen
Kraever massiv personlig stgtte
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HYPOTHALAMUSog PWS _—
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Forstyrrelse af sult og meethedsfolelse;
Hormon-mangel: veeksthormon og kenshormon

Andre "regulatorproblemer”
temperatur-regulering (+/- feber)
sans for varme/kulde
smerte folelse

S@VN 0g S@VN menster, apno
falelser og psyke

20
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Sult og overvaegt og PWS
Hvis de, der har PWS, for lov at spise det, de har lyst
til, bliver de tidligt meget overveegtige

Der er en hel speciel drift mod mad, det er ikke en
sult som vi kender til. Ghrelin effekt ?

Reagerer C
Kalorie be

Uden hjeel
overvagt

e med PWS , som havde de sultet lsenge?.
nov er lavt

0 vil de fleste dg, af sygdomme pa grund af
inden de er 20 ar,
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TEMPERATUR OG SMERTE

Hgj temperatur uden sygdom kan ses ( de sma bgrn)
Infektioner uden feber : vanligt ved PWS

Faler ikke varme som vi gar: Hjalp til pa-kledning

Smerter: fales mindre end normalt: ex: ben brud
Sygdom I bughulen

Lagen ma vide dette .
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FORSTA SYMPTOMER VED PWS

Er han eller hun syg?
Temperaturen afgar det ikke
Smerte reaktion fortzller det ikke

Almen velbefindende er som vanligt?
Lyt til den med PWS

Noget er anderledes?

Appetit? ? Beteende ?

Vil han ikke spise ?? FARESIGNAL !
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D KANVIGERET 0

* Medical alert pjece
* Pjece til medicinsk personale
* |D kort

® ”pop up” pa Pc skarm hos laegen
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SOVN og ANFALD

Sgvn apng ? ma behandles ?
Unormal sgvn rytme? Ggr sgvn undesgkning

Sover om dagen ? | bilen
Sove ved maltid: ses ofte hos de sma bgrn
Det er ikke epilepsi

Epilepsi kan ses ved PWS. Ma behandles

25



— e

=

MEDICIN og PWS

BODY COMPOSITION: lille fedtfri krop

sma muskler og knogler under fedtlaget.

Lille volumen (rum) til medicinen

Risiko for overdosis : nervemedicin,
epilepsi-medicin
anti-histaminer ( for allergi)
medicin ved anaestesi

start altid med lav_dosis
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ANASTESI OG PWS

Oftest uden problem
Problemer er p gr af overveegt
Opvagning kan vaere forsinket

Information til anaestesisten
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Organ relaterede problemer
@djne
Harelse
Mund og tender:
Mave og tarm
Hjerte og lunger og kredslab
Ryg og bgjet nakke:
Ben og fgdder og gdem
Huden
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Syn og hgrelse

Synet er vigtigt ved PWS
Det sete huskes
Behov for briller: gjenlege hver 2.-3. ar ! Alle

Harelse: oftest normal ?
undersgge ved behov
De eldres hgrelse?

29



/ o

Teender

For lidt spyt til at rense teenderne

De sma bern har svag emalje

De blivende taender er OK, men skal passes
"skeere teender ” ?

Reflux fra maven ? edelaegger teender

Pas pa coca cola

Borst teender efter maltid
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MAVE og TARM

Er de indre muskler svage?
Akut UDSPILING AF MAVESZAK
Kan ske ved overspisning!
Ved mave influenza !
Kald straks leege nar:
Maven er udstaende, ved opkastning og bleghed
VAR OPMARKSOM:
Nar en person med PWS ikke vil spise
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ANDRE PROBLEMER | MAVEREGIONEN

GALDESTEN : kan ses ved PWS

FORSTOPPELSE... Almindeligt, kan behandles!

BLADNING fra endetarmen? selvskabt?

MAVE KIRURGI(“banding”)kan vaere meget farligt,
risiko for at mavesaekken brister
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HIERTE OG LUNGER

Hjerte : problemer efter mange ars overveegt

Lunger: vejrtraekning pavirkes af sveer overvaegt og ved
sveer scoliose.

Far kroppen ilt nok (syrstof) ?
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~BLARE OG URINVEJE

* Enuresis: senge veeder : obs vaske indtag
* Incontinens. ved overveagt ?, hos &ldre ?
* Urinvejs betendelse: darlig hygiejne

* Behandling:
» Faste toilettider. Tam blaeren hver gang
* Pas pa vand forgiftning ved medicinsk behandling af enuresis.

34
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BEN og FODDER OG KNOGLER

BEN: g@gdem ved overveagt

ben sar ?

negle beteendelse ( piller). klip negle
F@DDER: behov for special sko eller saler?

LED: belastes af overvaegt
OSTEOPOROSE: risiko for fraktur
KNOGLE BRUD: kan overses, fa klager

35
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RYGGEN og PWS

SCOLIOSE:
Ofte ved PWS.
Korset eller operation

KYPHOSE ( over bgjet nakke)
Skyldes slappe muskler ( hypotoni)
Daglig ryg gymnastik hindrer permanent bgjning
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HUDEN -

HUDEN er svag og falsom, bliver let irriteret og red
Pas pa solen! Let tgj er bedre end creme!

PILLE HUL | HUDEN specielt for PWS!

Giv handsker og.....hold huden blgd

Sarg for beskaeftigelse

Belgn for helet hud

Pas pa infektion i huden (cellulitis) iseer ved gdem!
Skal ofte behandles med antibiotika
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"PWS og aldring

Problemer i relation til overvaegt

Problemer pa grund af PWS :
hormonmangel (kons- og vaeksthormon)
rygproblemer, synet, sovn.

Problemer pd grund af speciel adfeerd og
evt psykiatrisk tilstand
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og deme

England: 1 (muligvis) af 26 over4o ar

Hvad er symptomerne: Tab af feerdigheder:

Paklaednng og spisning

Daglig feerden, finde rundt

Sprog

Andre ferdigheder: arbejdsopgaver

Vigtigt at skelne fra depression og psychose

39
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BETEENDE eller PSYKIATRI

Beteende problemer skyldes hvad som er sket
Reaktion pa miljg. Reaktion pa situation
Kraever ikke medicin. Kraver person stgtte

Psykisk sygdom kan veere pa grund af sveer belastning
hos en person med risiko for psykisk sygdom. Eller
opstar spontant.

Psykisk sygdom ma behandles medicinsk
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HVAD KAN VI G@RE ??

Hindre overvaegt: og bevare livs glaede!

Hvad er ideal BMI v PWS ? BMI < 277?

BMI over 30 kg/m2 : kaldes svar overveegt
(normal BMI er 19-24 kg/m2)

BMI siger ikke noget om fedt delen 1 kroppen
Overvagt nedsaetter den fysiske aktivitet

Det er unormalt hvis veegt hindrer fysisk aktivitet
Voksne kan lgbe hvis de ikke er overveagtige !
Overveaegt giver diabetes
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PADAGOGIK og MAD og PWS

Ingen tvivl....... Jeg far hvad jeg har brug for
Ingen hab........ Jeg far ikke ekstra mad 1 dag
Ingen skuffelse:::::::::::De passer pa mig

Ghrelin effekten: vished giver mindre sult! ?

Mange med PWS har brug for den tryghed
Mange konflikter kan opsta ved utryghed
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VAGT og FYSISK AKTIVITET

Hvis man spiser mere energi end man bruger lagres
energien som fedt pd kroppen! Vaegten gdr op!

Der er energi i al mad,men mest i fedt

Ra og kogte grontsger er (nasten)uden fedt, men med
mange vitaminer

Frugt eger blodsukker, givikke for meget!
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EN SPECIEL DIET ¢

NEJ: (men kaloriebehov kan veere lavt)
SUND kost med lavt fedt indhold.

Specielle diaeter giver risiko for fejlengering
Falg diztistens rad

Undga at skulle diskutere maden !

Lav en plan. Falg den.

PWS er en sygdom som VI behandler
VIGTIGT: Diatisten ma kende PWS!
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VAGT og MAD

6 maltide per dag 3 store, 3 sma
Kan veaere ( som det passer den enkelte)
cl: ¢ 100 12 16 18 2030

Det giver konstant mathed, jeevnt blodsukker og
alle faler sig sikre!

Det skal ikke diskuteres
Det starste behov ved PWS er at veere tryg

Diatist 2-4 gange per ar , og INDIVIDUEL KOST
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PWS og Fysisk Aktivitet

Bevaegelse:

Dger forbreending ogsa bagefter
Opbygger muskler og knogler

Styrker hjerte og lunger

Forebygger aldring

(Ager immunforsvar

Aerobic ( bevaegelser): ga,labe,svemme

Styrketraening: serlige muskel grupper
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PWS og fysioterapi

Kontakt hver 12 -1 ar, eller oftere :
tjekke led og muskler og forslag til gvelser:

Dags-program hjemme 5-10 min til alle led

og daglig motion mindst 30-40 min hver dag
gerne daglig gatur
2 gange ugentlig: sport: fx svemme, dans,

For mange er det fint at det er ens hver dag!
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'MEDICINSK CHECK LISTEFOR
VOKSNE MED PWS

Besag hos leege hver 72 -1 dr
Skriv jeres spargsmadl ned for besoget
check: vaegt og blod tryk.

Lunger og hjerte og kredslgb, hud, egdem?
Hud, tender, led, ryggen

medicin ? Er kosten OK ? Sexualitet?

Behov for : blodpraver (hormoner, diabetes)?

Dicetist, fysioterapeut andre specialister?
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“FARESIGNALER VED PWS

* Vil ikke spise

o Kaster op

» Stille, mat og traet, gnsker bare at ligge

* Vil ikke sta eller bruge armen : knoglebrud?
* Vil ikke sove og har total @ndret adfeerd !

49
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KRISER OPSTAR VED PWS




'KRISER OPSTAR VED'PWS =

Nar statten til personen er mindre end det, personen
har brug for pa det tidspunkt

Opstar pa grund af den sarlige psyke ved PWS
i de omgivelser personen er i.

Forlgbet afthaenger af omgivelsernes reaktion
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Selvveerd og PWS

Stor behov for at styrke selvvard
Stor glaede af ros

Vil gerne vare betydningstuld



“PWS: ANGST og URO opstar ved:

Kan ikke forklare sig

Kan ikke forsta en anden person
Skal skifte plan pludseligt

Nar aftaler ikke bliver holdt
Mangler et maltid

Uro, usikre neere "voksne” uklare svar
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PWS adfeerd ved angst og uro

Frustreret

Argumenterer

Vil ikke samarbejde

Neaegter

Tvangsagtig adfeerd
Surhed

Gentager sporgsmal

Siger ikke noget



"PWS: reaktion nar man ikke
forstar

Gentager sporgsmal

Sur

Neaegter

Insisterer pa man ved, hvad der er rigtigt

Siger at en anden person, har sagt det man
siger



P rman foler Mo
hort

Forst bliver man vred

Sd rdber man
Sd skubber man, eller slar, skriger

Nar man foeler atmagt og ikke har
kontrol
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Risiko for kriser iseer ved:

FLYTNING
SYGDOM

LIVSANDRINGER (skole og arbejde osv)
SKIFT AF PERSONALE
TAB AF NARE PERSONER OGSA PERSONALE

USIKKERHED OM, HVAD DER SKAL SKE



"Hvad er vigtigt for de, der har
PWS

At fole sig sikker, at vide at nogen vil

tage sig af dem, lige meget hvad der
sker

At omgivelserne forstar, at
adferdsproblemer og kriser ikke skabes
med vilje,men fordi han eller hun ikke
kan udtrykke sig godt nok
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HVAD KAN VI GORE

AFLEDE OPMARKSOMHED
VARE ROLIG

SIG HVAD REGLER DER ER

SORG FOR AT PERSONEN IKKE KOMMER TIL
SKADE

PERSONALES HOLDNING ER DET VIGTIGSTE



.

/

EFTER KRISEN

GENOPRET KONTROL
FIND NOGET POSITIVT at sige til personen

Nogle kan tale om det og forstar, hvad der skete, ikke
alle kan

HVIS man kan laere noget af det er det godt.

Maske er det personale der leerer mest!



P T s
FOREBYGGE KRISER
PLANLZGGE

KLARGORE FORVENTNINGER
FORKLARE MED BILLEDER HVAD DER SKETE

VIGTIGT AT KENDE FAMILIE HISTORIEN
VIGTIGT AT KENDE PERSONENS ADFARD FOR

Personen kom til nuvaerende bolig
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Personale og Kriser ved PWS

PWS adferden udlgser en reaktion fra personale

Hvordan personale klarer konflikten, det bestemmer
hvordan det gar

Personale kan fole nederlag, hvis det ikke gar godt
Hvis personale har det darligt: flere kriser!



PERSONALET ved KRISER

IKKE VISE STORE FOLELSER
LAV STEMME

ALDRIG ARGUMENTERE TILBAGE, bare lytte
KORT OG KLAR I SINE BESKEDER

HOLDE PERSONEN FRA AT BLIVE SKADET



