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Genetik, utredning
aren (0-6 ar)

Ricard Nergardh




CSD g rsaer
’ Tydliga symptom som nyfodd

Ricard Nergardh
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Mycket ofta behov av neonatlavard

Tidig genetisk utredning

Avsaknad av genetiskt uttryck av paternellt nedarvda gener
pa kromosom 15 (g11,2-q9 13)

Ricard Nergardh




CSD gt rrsateynea
Kromosom 15 vid PWS

Ricard Nergardh




CSDgmezens, Tidig start av
tillvaxthormonbehandling
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Obesitas, pubertet o
langtidsrisk hos tonar

Ricard Nergardh




CSD semmnzene,
PWS - Atbeteende och kroppsvikt

Fas 1 0 -9 manader

Uttalat muskelsvag
Nedsatt aptit
Uppfodningssvarigheter

Fas 1Tb  9-25 manader
Forbattrad aptit
God tillvaxt
Fas 2a 2-45ar
Viktuppgang utan okad aptit eller matintag

Fas2b 45-9ar
Okad aptit

Fas3  9ar-
Kraftig aptit, matfixering
Ricard Nergardh
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Mat och maltider for bar
Prader- Willis Syndrc

Ellen Karlge-Nilsson, leg dietist, Dig
Barnsjukhus
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Typiska tecken vid
fodseln

o Stillsam baby
e Svaga sugreflexer

e Hypoton

» Sen atutveckling

o Blygsam tillvaxt

s W




2025-03-14

Kring 2 ars alder

e Klarar alla konsistenser av mat och
dryck

e Ett okat matintresse

» Risk for snabb viktuppgang

* |agre energibehov an jamnariga*

blir tydligt
fg,)’ii-’"storskillnad o * De flesta pratar mycket om mat
Sattn;
%N diagngg "2 Vid tidig h
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Tva ars startstracka
aven for familjen

e \Vad har man for matvanor fran

borjan?

« Forega med gott exempel

 Villig att andra sina

matvanor/prova nytt

e Attinte beldna med mat

s | W
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Rutiner for alla inblandade

o Tidigtinfora rutiner kring
maltiderna

e En portion per maltia

« Hall igen pa fett och socker, valj

fiberrikt.

e Pratainte mati onddan

e |Introducera inte mat som du

sedan fa ta ifran dem.

ey N
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‘ SD Centrum f6r sallsynta
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Andra proportionerna for att halla nere energin,

men inte portionsstorleken
Mera gronsaker !
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Vissa ar inte sa glada i vatten

Spokvatten, vatten med Vatten forst, sedan mjolk
bar/citrus/gurka/
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Att fundera pa

 TIrygga rutiner
 Matsom ar "sadar”

e Attvara konsekvent ar inte

detsamma som att vara hard.
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Familjen/skolan/hemmets rutiner ar basen

 Tala om fOr personalen i skolan ndr det inte fungerar,
men ocksa nar det gar bra.

» Ar alla* inblandade 6verens och gor likadant?

*Aven anhoériga, slikt, vinner, grannar

ey N



Lagre energibehov men
varierar mellan personer

» Fysisk aktivitet anpassad efter

intressen och formagor
o Tillvaxthormon

 BMR matning langre fram
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’ / Tack!

Ellen Karlge-Nilsson

ellen.karlge-nilsson@vgregion.se
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Chefsoverlakare, specialistlakare inom

barn-ungdomspsykiatri, Region Dalarna
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Neuropsykiatri och ovriga psykiatriska
tillstand hos individer med PWS

Anna Shchokina, specialistlakare inom barn-och ungdomspsykiatri,
Chefsoverlakare Region Dalarna, overlakare/MAL Moment BUP
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20XX-02-01

Dagordning

* Neuropsykiatri och Prader-Willis
Syndrom (PWS)

» Beteendeproblem och psykiatriska

symtom

o Skillnader mellan olika genotypiska
subtyper av PWS och psykiatriska

symtom

e Psykossjukdomar

* Psykoterapi, farmakoterapi
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Neuropsykiatriska tillstand

Utvecklingsrelaterande funktionsavvikelser
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Neuropsykiatriska tillstand
(utvecklingsrelaterande funktionsavvikelser)

« Beteendediagnoser (autism, ADHD)

* Funktionsnedsattning i vardagen i flera olika miljcer (oftast forskolan/skolan och hemma)

« Barn fodds med dessa beteende, men kan utryckas pa olika satt i olika aldrar, fran nastan
omarkbara till tydliga

 Diagnos kan oftast stallas fran tre ars alder, ibland redan vid 18 manaders alder
e Stora individuella skillnader och olika behov av stod for hela familjen
e Svarighetsgrad av NP diagnos kan andras med tiden

e Erfarenhetsmassigt ju tidigare man anpassar hem/forskole och skolmiljomiljo utifran

y

individuella behov desto mindre beteende problematik



CSD gertrum orstisyrea
Autism och PWS

| alla aldrar ar autismliknande symtom, kanslomassig labilitet och tvangssymtom
betydligt vanligare an hos typiskt utvecklade jamnariga individer.

e Cirka en tredjedel av alla med PWS har autismspektrumtillstand (AST).
o Det kan yttra sig nagot annorlur/da an AST hos individer som inte har PWS.

* Motoriska stereotypier ar till ekempel inte sarskilt vanligt medan omfragningar ar

sarskilt vanliga.

o Viktigt att alla barn med PWS beddms av ett multiprofessionellt team for att faststalla
kognitiv niva samt opr’en AST-diagnos/och eller andra diagnoser foreligger.

Bennett et al (2015) Autism spectrum disorder in Prader-Willi syndrome: A systematic review

y
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Autism eller bara drag av autism hos
individer med PWS?

e Enrad repetitiva beteenden som utgor en del av den

beteendemassiga fenotypen av PWS, inklusive insisterande pa
ikhet och "lagom" beteenden, kan likna de som ses hos barn med
autism.

e Klinisk behandling av barn med PWS bor innefatta radgivning och
utbildning avseende hantering av repetitivt och rigid beteende.

Greaves et al, (2006) Repetitive and ritualistic behaviour in children with Prader-Willi syndrome and children with autism
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ADHD och PWS

 ADHD med insisterande pa likformighet observeras ofta vid PWS
och i tidig alder.

« Tidig diagnos verkar leda till en forbattrad prognos och gor det

mojligt for potentiella behandlingsmetoder att paverka livskvalitet
och forvantad livslangd

Kimonis V.E., et al. (2019) Early Diagnosis in Prader-Willi Syndrome Reduces Obesity and Associated Co-Morbidities
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« Lindrig intellektuell funktionsnedsattning vid PWS noteras
med en genomsnittlig |Q pa 65

e Ungefar en tredjedel har en normal IQ men ofta med

forsenad spraklig och motorisk formaga

Butler M.G., et al (2019) Impact of genetic subtypes of Prader-Willi syndrome with growth hormone therapy on intelligence and body mass
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Beteendeproblem och
psykiatriska symtom

Hos individer med PWS
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Beteendeproblem och psykiatriska
symtom

Borjar i tidig barndom hos mer an 70 %, t ex

* kanslomassiga storningar

* tvangssyndrom, angest, depression
 kontrollerande och manipulativt beteende
e valdsamma utbrott, trotssyndrom och
 hudplockning

Svarighetsgraden okar med aldern men minskar hos aldre patienter.

En hog smarttroskel samt intag av oatliga foremal ar vanliga

Butler MG. (2023), Prader-Willi Syndrome and Chromosome 15q11.2 BP1-BP2 Region: A Review
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Forts.
. framtradande fran tidig barndom
. med PWS signifikant av

beteendemassiga och psykiatriska storningar an individer utan
PWS, sasom trots, vredesutbrott, hudplockning, hypersomni,
inaktivitet och vanfoérestallningar.

. var nodvandigtvis relaterad till

beteendemassiga och psykiatriska egenskaper associerade med
PWS.

Rika Hiraiwa et al, (2007) Behavioral and psychiatric disorders in Prader-Willi syndrome: A population study in Japan
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Beteendemadssiga svarigheter vid PWS

 Hittills finns som botar dessa beteendemassiga
svarigheter, men
e International PWS Clinical Trials Consortium (PWS-CTC, )

inkluderar PWS-forskare, kliniker och representanter for
patientorganisationer som fokuserar pa att underlatta kliniska
provningar av denna sallsynta sjukdom.

e Tar fram nagra nya bedémningsinstrument som kan vara anvandbara
for att mata dessa beteendemassiga egenskaper i PWS.

Lauren Schwartz et al, (2021) Behavioral features in Prader-Willi syndrome (PWS):
consensus paper from the International PWS Clinical Trial Consortium
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Forts.

 Barn med PWS svarare sociala och beteendeproblem, och var
mer tillbakadragna/deprimerade i jamférelse med andra

jamnariga utan PWS.

e Foraldrartill PWS-barn, i jamforelse med kontrollerna, hade mer
somatisering, fobisk angest, tvangssyndrom och angestproblem.

Skokauskas et al, (2012) Mental health problems in children with prader-willi syndrome

y



CSD gertrum orstisyrea
Angest och PWS

«  Angest ar vanligt vid PWS och kannetecknas av dverdriven oro och spanningar som ofta ar
relaterade, men inte begransade till, scheman/rutiner, matplanering eller livsmedelssakerhet,
eller personer eller foremal av sarskilt intresse (t.ex. larare, vardgivare, husdjur). Oro for
mojligheten till forandring inom dessa omraden ar ofta en utlésande faktor for angest vid PWS.

* Individer med PWS kan uppvisa betydande angest i bade matrelaterade och icke-matrelaterade
situationer samt vid férandringar ,férandring av rutiner

«  Angestsymtom &r ett av vanligaste problem (48 %) hos individer med PWS i &ldrarna 10 och
uppat

e Prevalensen av angestsymtom vid PWS verkar vara likartad mellan man och kvinnor men hogre
hos individer med UPD genetisk subtyp an med deletionssubtypen (73 % jamfort med 32 %)

«  Borjar runt forskolealdern till skolaldern (3-6 ar) med toppangestsymtom som vanligtvis
upptrader under tonaren/tidig vuxen alder

Feighan et al. (2020) A profile of mental health and behaviour in Prader-Willi syndrome

y
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Tvangsmassiga beteenden (OCD)

« Tvangsmassiga beteenden (OCD) i PWS 37-58 % definieras som repetitiva, rituella beteenden som
inkluderar att samla, lagra/hamstra foremal, insistera pa rutiner och "likhet".

. Andra OCD som ar vanliga vid PWS ar "behov av att veta, fraga eller beratta" om viss information och
angest nar detta beteende forhindras

«  Men endast 8 % uppfyllde fullstandiga DSM-5-kriterier for OCD diagnos

. Individer med PWS repetitiva ritualer och inte har tvangstankar och radslor (sjukdom, bakterier,
renlighet).

o Ettavde mest dominerande ar repetitivt ifrdgasattande, vilket kan vara relaterat till motstdnd mot
forandring.

«  Viktig att tidigt upptacka och kartlagga beteendehanteringsstrategier for valmaende av hela familjen

Schwartz L et al, (2021) Behavioral features in Prader-Willi syndrome (PWS): consensus paper from the International PWS Clinical Trial Consortium

y
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Skillnader mellan olika genotypiska
subtyper av PWS och psykiatriska
symtom




CSDgommrsaerms,
Skillnader mellan symtom pa OCD hos
individer med PWS och vanligt befolkning

« Kliniska observationer och flera studier tyder pa att for manga individer med PWS kan

tvangsmassiga beteenden ge njutning och ar lugnande till sin natur, vilket skiljer sig
frdn vad som observeras vid OCD i vanlig befolkning.

e OCD medfor ofta inte kliniskt signifikant lidande for personen med PWS, daven om

aggressiva beteenden kan uppsta om personen hindras fran att engagera sig i
beteendet, vilket skiljer sig fran klassisk OCD.

e Personer med OCD utan PWS har insikt om att deras tankande ar irrationellt men de

kan inte stoppa tanken eller beteendet. | de flesta fall av OCD-beteenden hos individer

med PWS finns inte denna insikt.



CSDsmemorsarore
Skillnader mellan olika genotypiska
subtypen av PWS och psykiatriska symtom

* Individer med den genotypiska subtypen m-UPD kan I6pa en dkad risk for autistiska

symtom, psykos och somnstorningar

 De med deletionssubtypen har hogre frekvens av hudplockning, angest,
humorlabilitet, matstold, trotsigbeteende, nagelbitning, hamstring och dveratning.

o 6-28 procent av individerna med PWS uppvisade psykotiska symtom med en
debutalder mellan 13 och 26 ar

o ett samband mellan m-UPD och psykotisk sjukdom

« m-UPD-subtypen av PWS hade allvarligare psykotiska storningar an de med

deletionssubtypen PWS.
AlanY Ho, et al (2010) Clinical management of behavioral charaﬂ' i 2 i'illi sindrome
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Skillnader mellan olika genotypiska
subtypen av PWS

« Man med deletionssubtypen loper storre risk for aggressivt beteende, depression,
beroende personlighetsstorning och overgripande svarighetsgrad av psykopatologi
an kvinnor med PWS-deletion

e Allvarligare tvangshandlingar hos individer med typ Il-deletioner an med typ 1.

« Personer med typ |-deletion hade signitikant hogre risk for svarare depression
symtom an personer med typ Il-deletion.

« Kombinationen av matrelaterade bekymmer och manga maladaptiva beteenden gor
det svart tor individer med PWS att prestera till sin IQ-potential. Korttidsminnet
paverkas allvarligare an langtidsminnet, medan brister i den auditiva bearbetningen

ar mer uttalade an den visuella bearbetningen. -\
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Brister 1 den sociala kognitionen

e Individer med uniparental disomi m-UPD eller praglingsdefekt genetiska
subtyper tenderar att ha det svarare med social kommunikation och ar mer
benagna att diagnostiseras med autism diagnos;

« Andelen med autism diagnos hogre hos individer med PWS med m-UPD
(35,3 %) an de med DEL (18,5 %).

 Dock visar alla genetiska subtyper av PWS (deletion, UPD, ID) sociala
utmaningar och betydande nivaer av repetitiv beteende

« Hittills har inga studier funnit signifikanta konsskillnader i sociala fardigheter
vid personer med funktionsnedsattning.

Bennett et al (2015) Autism spectrum disorder in Prader-Willi syndrome: A systematic review

y



CSD C_entrum ft_ir sadllsynta

diagnoser i samverkan

Beteendemassiga problem kan andras over

tid

e Individer med PWSialdern 20-29 ar hade signitikant hogre risk for
aggressivt beteende an de i aldrarna 12-19 ar och 30-45 ar.

« Kombinationen av att tonaren och det tidiga vuxenlivet ar en period av
kanslomassig labilitet, sjalvstandighetssokande och en period dar
svarigheter med socialisering finns och nar jamnariga mognar snabbare

gor denna tid sarskilt utmanande.

e Hos aldre vuxna minskar bade maladaptiva och tvangsmassiga

beteenden, inklusive rigiditet och hudplockning.

Hartley SL,et al (2005) Maladaptive behaviors and risk factors among the ge
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Suicidriskbedomning hos individer med
PWS

26,6 % har gjort suicidforsok, medelalder ar 16 ar vid forsta

forsoket

« frekvensen av suicidtankar, suicidforsok vid PWS ar jamtorbar med

den allmanna befolkningen

* bor personer med PWS och deras vardgivare inkluderas i

screening och psykoedukation for sjalvmord och psykisk ohalsa.

Peleggi A, et.al. (2021) Suicidality in individuals with Prader-Willi syndrome: a review of registry survey data. BMC Psychiatry.
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CSDgzimossorme,
Temperamentsutbrott vid PWS

e Vredesutbrott vid PWS detfinieras som mycket kanslomassiga eller
explosiva episoder dar personen med PWS blir "mycket arg eller
upprord pa ett satt som verkar overdrivet for situationen och aven
utantfor personens kontroll”

 De haren betydande inverkan pa livskvaliteten, i vissa fall lika med eller
storre an hyperfagi.

e Enliten studie av PWS-familjer visade att en hog andel av syskonen
upplevde PTSD-symtom, och familjerna rapporterade betydligt lagre
ivskvalitet jamfort med normativa urval

Mazaheri et al (2013)The impact of Prader-Willi syndrome on the family's quality of life and caregiving, and the unaffected siblings' psychosocial adjustment

y



Temperamentsutbrott vid PWS, fort

* Resulterar ofta i minskade mojligheter att umgas i samhallet, begransar
mojlighet till att hitta arbete.

o Cirka 80 % av individer med PWS uppvisar allvarliga
temperamentsutbrott som borjar i barndomen och kan kvarsta under

hela vuxenlivet

e Det kan finnas en viss minskning av frekvensen av utbrott hos vuxna
jamtort med barn med PWS, men ungdomar och vuxna har ofta utbrott
av langre varaktighet an barn med PWS.

« Detfinnsinga konsekventa skillnader i egenskaperna hos
temperamentsutbrott mellan konen eller PWS genetiska subtyper

y
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Temperamentsutbrott vid PWS, fort

* Dessa utbrott till hyperfagi, rigiditet, dalig emotionell
kontroll/reglering och begransade exekutiva funktionsfardigheter

« Utlésande faktorer: blockering av ett dnskat mal, en kréankning av sociala
forvantningar, upplevd oréttvisa, svarigheter att hantera en férandring i rutinen,
brist pa férmaga att byta uppgift, en kognitivt relaterad exekutiv funktion som
ar ett omrade med sarskilt svarigheter hos individer med PWS

* Enliten pilotstudie indikerade att minskade
humorutbrott for vissa individer med PWS, vilket tyder pa det autonoma

y

nervsystemets roll i detta beteende.



Temperamentsutbrott vid PWS, fort

* Vredesutbrott manifesterar sig ofta med foljande beteenden: upprepade fragor som
kan eskalera i volym, arga ansiktsuttryck, dkad salivutsondring, prata mycket hogt,
grata, skrika, stampa med fotterna, smalla i dorrar, sparka, sla, lagga sig pa marken och
kasta foremal/forstora saker.

e Vredesutbrott foljer ofta en viss sekvens av beteenden som borjar med kanslomassiga
beteenden, sdsom grat och kanslomassiga vokaliseringar. Detta foljs snabbt av
stigande ilska och mer dppna beteenden som verbal och ibland fysisk aggression.

« |etttidigtskede kan det vara mdjligt att distrahera individen och avvarja hela utbrottet,
men det finns en punkt dar personen inte kan fa kontroll dver sig sjalv.

 Temperamentsutbrott kan paga fran minuter till timmar innan de forsvinner, och det
finns ofta en behov av “stanga av” efter ett utbrott och ett behov av somn.

y

o Utbrott kan ofta slutas med uttryck for &nger och angest
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Hudplockning (dermatillomani)

* Bland barn och ungdomar ar individer av kvinnlig kon mer
benagna att plocka hud an individer av manlig kon.

* Plockning av hud kan orsaka att dppna sar bloder och som ett
resultat [amnar arrbildning, blamarken och leder till sekundara
infektioner.

« Kognitiv beteendeterapi innehallande habit reversal training,
<BT-HRT, har visat sig lovande vid behandling av hudplockning

o Pa kort sikt kan omedelbar behandling som antibiotika och
bandage minska hudplockning och risken for infektioner.

y
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Hudplockning (dermatillomani), fort

De tlesta individer med PWS skadar hud som har redan en
defekt

Vardnadshavare oftast anvander distrakiion som en

hanteringsstrategi.

Bull LE, et al (2021). Skin Picking in People with Prader-Willi Syndrome: Phenomenology and Management.
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CSD gertrum orstisyrea
Rektal plockning

Aven om det inte ar lika vanligt som hudplockning, uppvisar cirka

15 % av ungdomar och vuxna med PWS ocksa rektal plockning med en
okad prevalens hos dem med m-UPD.

Rektal plockning har allvarliga medicinska komplikationer inklusive
blodforlust, trauma mot analsfinktern och perirektal abscess.

Behandlingen inkluderar att halla naglarna korta, begransa tiden som
spenderas i badrummet och beteendetérandring.

P& lang sikt kan acceptansforstarkt beteendeterapi (ACT) vara en effektiv

metod for att minska sjalvskadebeteende.
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Dessutom forekommer oftast svarigheter med:

Somnstorning ar vanligt och beror sannolikt pa en stord funktion

| hypotalamus.

Perception (kansel, kyla, varme, ljud, ljus, lukt)

y
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Psykofarmakologisk
behandling




CSDgommrsaerms,
Psykofarmaka behandling

Behandling med manga psykofarmaka sdsom antidepressiva medel, antipsykotika,
aptitdampande medel och andra har visat begransad effektivitet nar det galler att
behandla beteendeproblem.

Det finns ingen specifik farmakologisk behandling for PWS-specifika beteendestorningar.

Serotoninagonister (SSRI) har varit de mest framgangsrika nar det galler att minska
humorsvangningar och minska tvangsmassigabeteende hos individer med PWS.

Serotonin obalans har kopplats till repetitivt beteende, tvangsmassigt och tvangsmassigt
beteende, depression, angest, och sjalvskadebeteende hos icke-PWS populationen.

Vissa studier visar att behandling med SSRI minskar symtom pa hudplockning,
humaorsvangningar, tvangsmassigt beteende.

Ho AY, et al (2010) Clinical management of behavioral characteristics of Prader-Willi syndrome
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CSD semmnzene,
PWS och psykossjukdomar

e Psykos hos personer med PWS ter sig atypisk i jamforelse med

schizofreni och bipolar sjukdom i den allmanna befolkningen.

« Uppkomsten av forvirring, ett affektivt cykliskt monster med

narvaro av vanforestallningar, vanligtvis med akut debut.

* Ingen optimal behandling vid PWS och samtidig psykossjukdom

Aman et al (2024) Psychoticillness in people with Prader-Willi syndrome: a systematic review of clinical presentation, course and phenomenology

y



CSD semmnzene,
Psykossjukdomar och PWS

De vanliga kannetecknen inkluderar: hallucinationer, forfoljelsevantorestallningar,
okad angest, motoriska symtom (katatoni eller agitation), forvirringstillstdnd, stord
somn (minskad eller 6kad) och humaorsvangningar.

Den kliniska bilden ar vanligtvis inte samma som vid schizofreni eller specifika
psykotiska storningar, darfor ofta stalls diagnos: atypisk psykos.

Men forekommer aven andra diagnoser: schizofreni och bipolar sjukdom med
psykotiska symtom, samt cykloid psykos, forvirrade psykotiska tillstand, paranoid-
hallucinatorisk psykos, depressiv psykos och atypisk bipolar sjukdom.

Insjuknande varierade mellan 8-40 ar.

y



CSDsmemorsarore
Psykossjukdomar och PWS

Hogsta risken for debut av psykotiska symtom ar under tonaren eller tidig vuxenalder, och tenderar i genomsnitt

att intraffa tidigare an insjuknandet i psykotiska sjukdomar i den allmanna befolkningen.

Individer med m-UPD har en kortare varaktighet av det forsta psykotiska episod jamfort med forsta episod av
psykos hos individer med deletionsgenetisk typ, med en god aterhamtning mellan episoderna och 6verlag en

god respons pa behandlingar.

Kan skiljas vissa omstandigheterna innan debut av det forsta episod av psykos: stressfaktorer, sdsom en
livshandelse, en fysisk sjukdom eller en férandring i rutinen och/eller miljon (t.ex. svar sjukdom eller dod av en

slakting, byte av skola eller kost, semestrar).

Utvecklingsrelaterade hjarnforandringar kopplade till tonaren och en underliggande genetisk predisposition kan

spela en roll.

Osakert om behandlingar med tillvaxthormon och/eller olika psykofarmaka, nar de ges fran barndomen minskar

risken for att senare utveckla psykotiska symtom

Psykossjukdom hos forstagradsslakt okar risken av psykossjukdomsutveckling hos individ med PWS

y



CSDgommrsaerms,
Psykossjukdomstorlopp och behandling

De flesta aterhamtar sig val efter forsta psykotisk episod, de flesta inom 1 manad,
fa har haft behov av sina antipsykotiska mediciner efter tva ar.

Individer med m-UPD var mer benagna att uppleva aterkommande episoder av
psykos och hade vanligtvis fatt ordinerat ett storre antal psykiatriska mediciner
innan de hittade en som gav ett tillfredsstallande svar.

Psykotisk sjukdom hade en bestaende positiv respons pa antipsykotiska och
antidepressiva lakemedel i allmanhet, och att patienter som behandlades med
dessa mediciner ar mindre benagna att utveckla en sjukdomsepisod i framtiden.

Baserat pa fallrapporter verkar det som att Risperidon, ett atypiskt antipsykotikum,

ofta anvands med ett tillfredsstallande resultat.



CSDgzimossorme,
Neuroleptika behandling

Viktigt att kommma ihag att individer med PWS har svara beteende- och
kanslomassiga utbrott som féorekommer ofta sedan barndomen, ofta utlosta av
forandring eller frustration. Dessa ar i sig inte symtom pa psykotisk sjukdom

Standardbehandlingar for psykos och/eller affektiva storningar ar lampliga.

En god prognos med behandling, men med sannolikt behov av fortsatt psykiatrisk
medicinering.

Insjuknandet ar akut och kan vara allvarligt, och dartor kommer den initiala
behandlingen, nar en diagnos har faststallts, nastan sakert att vara anvandningen
av antipsykotiska och/eller lugnande lakemedel tor att minska agitation och
behandla eventuella humorstorningar samt onormala mentala uppfattningar eller

upplevelser.



( SD Centrum fér sallsynta
diagnoser i samverkan

Praktiska tips vid behandling av psykisk
sjukdom hos personer med PWS

o Ska pabdrjas med en lagre an normal dos
e Oka l&ngsamt, beroende p4 kliniskt svar.

« Biverkningsprofil av psykiatrisk medicin negativ paverkan pa
aptit och vikt, och av den anledningen bor Olanzapin
undvikas.

y
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diagnoser i samverkan

Viktig att tanka pa:

 Med tanke pa prevalensen av psykos vid PWS bor familjer och vardgivare vara
vaksamma pa symtom pa psykos med stigande alder.

» Det arsarskilt viktigt att vara medveten om att aven om psykos ar vanligt vid PWS, ar
orevalensen betydligt hogre hos unga vuxna med m-UPD eller praglingsdefekter.

e Eftersom individer med PWS har en lagre tolerans for forandring ar det viktigt att
beddma de utlosande och vidmakthallande faktorer som kan orsaka en forandring i
humoret innan en diagnostik genomfors.

e Fornarvarande finns det fa forskningsstudier publicerade om effektiviteten och
anvandningen av psykofarmaka vid behandling av psykiatriska sjukdomar i PWS-
populationen.

« I|dentifieraitid plotsliga forandringar i beteenden och symtom

y
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diagnoser i samverkan

Viktig att tanka pa:

« Farmakologisk medicinering for att kontrollera PWS-
specifika beteenden kan ha fordelar tor patienten,
aven om vissa biverkningar har rapporterats.

e Farmakologisk behandling bor darfor endast
anvandas med forsiktighet och i kombination med
beteendeterapi.

y
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diagnoser i samverkan

Sammanfattningsvis

e Varje person med PWS ar unik
 QObservera forandringar i beteende och anpassa/behandla

e Tidig upptackt av symtom och diagnos och insatser ger bast
resultat

e Overvag ldkemedel i kombination med terapi och andra
anpassningar

y =
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Tack fOor er uppmadrksambhet!

anna.shchokina@regiondalarna.se
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Fragor

«  Onskar rekommendation pd psykiatrisk mottagning i Stockholm, med personal som vet ndgot
om PWS.

e Hurkan vijobba likainom en kommun, gruppbostad och daglig verksamhet? Aven skola? Ex.
gallande kosthallning?

*  Hur konfronterar man om utmaningar for individ ex. kost, hur moéter man uppbyggda utbrott
som individen "samlat pa sig"?

e  Hur haller man en bra dialog for att veta vad en individen vill?
 Samspel PWS och autism

 Tips pa hur kan man bibehalla att den viktiga strukturen bor foljas kontra individens rattigheter
och frinet, men som leder till 6kat och okontrollerbart matintag utanfor boendet. Individen vill
inte ha stod av personalen.

 Tips pa hur kan man ga vidare nar individen vagrar halsoundersokningar och vardbehandling.

y
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Marie Solin

Har en dotter med PWS som ar 33 ar
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En patienberattelse
vuxen

Marie Solin, foralder, utbildare och vice ordfora
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Dotter 33 ar som har PWS

Sen diagnos

Tiden innan/efter diagnos
Traningsskola
Korttidsboende
Ledsagare

Daglig verksamhet

Eget boende
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Exempel pa sidfotstext
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’ Vem ar personen med PWS?

Vad gor hon?
Vad gillar/ogillar hon?

y =
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Varfor ar vardprogrammet viktigt?

Tryggt att kunna visa upp och hanvisa till nar det galler
behov oavsett om det ar i vard, forskola, skola, boende m.m

Checklistan ger trygghet i att se om ratt insatser gors

Avsnittet “att tanka pa i motet med en person med PWS”
kommer vara vardefullt for foraldrar att kunna visa

ey N
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Charlotte Hoybye

Overlakare i vuxenendokrinologi

Karolinska universitetssjukhuset Stockholm
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Vuxna med Prader-Willis
syndrom och vuxensjukvard

Charlotte Hoybye
ME Endokrinologi

Karolinska Universitetssjukhuset

Stockholm



‘ SD Centrum foér sallsynta 2025-03-14
diagnoser i samverkan

18 ar=vuxen

Utmaningar

e Rutiner borjar forandras
Skola

« Jobb

Bostad

e [ransport

Okat risk for viktuppgéng
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Transition fran barn- till vuxenklinik

« Omhandertagandet med ett
multidisciplinart team pa barnkliniker oftast
fungerar bra

 Omhandertagandet pa vuxenklinik ar
mindre utvecklad och antal vuxen PWS
mottagningar for fa och oftast finns det
Inget team



Hyperfagi ger okat risk for obesitas

B ‘\
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Obesitas och diabetes typ 2 6kar med aldern

Tidigare studier har visat att diabetes typ 2 forekommer hos 12% av barn med PWS
och 25% av vuxna med PWS

BMI HbA1C

e ‘\
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Behandlingar mot hyperphagi och obesitas

Pharmacologica Ingen behandling har visat sig minska
Beloranib* Sﬂ:::;:::reahc PWS specific residential home h u n g e rn e | | e r- é ka m étt n a d e n
Caralluma fimbriata Gastric bypass/Roux Food security limiting access to

en¥ calories

Diazoxide Choline Gastroplasty Cloze supervision

Controlled Release Dock lovande resultat for Diazoxide

(DICCR)

Exenatide Intragastric balloon Diet and exercise I_l é rn S-te nar i b e h an d | i N g en é r -FO rtfa ran d e

Fenfluramine* Bariatric surgery Gut microbiota dist

Liraglutide Transcranial DC Various psychological/

current deep brain behavioural strategies, i.e. ett b e g ra N S at m atl nta g tl | | Sa mim a N S m e d
stimulation function-based differential o e
reinforcement, Psychotropic re g e | b un d en tra NniN g
medications including SSRIs
Livoletide Vagus nerve
stimulation
Naloxaone
Octreotide
Oxvtocin/carbetocin
Tesofensine

Topiramate
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Viktminskningspreparat-ej studerat vid PWS!

Genomsnitts viktminskning hos ej-PWS personer i procent
* Mounjaro (tirzepatide): 18%

 Wegovy (semaglutid): 11%

e Qsymia (Phentermin-topiramat, ej godkanti EU): 8,5%
e Saxenda (liraglutid): 4,8%

* Mysimba (naltrexon-bupropion): 3,0%

« Samtidig andrade levnads- och kostvanor kan ge ytterligare viktminskning

Fyra lakemedel ar godkanda i EU:
« Xenical (orlistat), Saxenda, Mysimba, Mounjaro och Wegovy

| Sverige ingar endast Xenical | h6gkostnadskyddet
Ovriga far man betala sjalv, pris mellan 1 000 och 5000 kronor i manaden

y =
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Nedsatt kognitiv funktion och
beteenderubbningar

Medel 1Q 60 (40-90)

De flesta vuxna kan lasa, skriva och klarar enkel matematik

Beteende
— Utbrott, envist och kontrollerande beteende
—Fo6redrar rutiner
—Tvangsmassigt beteende
—Autism-liknande symptom

Okat frekvens av psykisk sjukdom
—Psykoser hos 10%-20%, 60% av de som har UPD

Resultatet blir en kognitiv och kanslomassig sarbarhet som gor det

svart att sjalvstandigt hantera vuxenlivet ‘\



CSD gertrum ror sttya.
Tillvaxthormon (GH) till vuxna med PWS

e GH bildas hela livet, men i avtagande mangder

e Hos vuxna 6kar GH muskelmassa, minskar fettmassa, forbattrar amnesomsattning och
blodfetterna, hojer blodsockret, forbattrar livskvaliteten

* | Sverige ar inte vuxna med PWS en godkand indikation for GH-behandling

e Studier med GH behandling till vuxna med PWS visar forbattring i kroppssammmansattningen,
fysisk aktivitet, neuropsykologisk funktion och livskvalitet och det har inga speciella biverkningar

y =
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Central binjurebarkssvikt

Binjurebarkssvikt (lagt kortisol) kdannetecknas av trotthet, viktminskning
och otillracklig fysisk reaktion pa stress

Motstridiga resultat
Central binjurebarksvikt kan férekomma hos ett fatal
Utvardering och hydrokortisonbehandling nar det ar kliniskt indicerat

y =
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Central Hypothyreos

Har rapporterats hos upp till 17 % av vuxna med PWS

Central hypotyreos bor utvarderas regelbundet i alla aldrar for
att undvika negativa eftekter pa den basala amnesomsattningen,

BMI och risken tor hjart-karlsjukdomar

y 22—
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Laga nivaer av konshormon-
den vanligaste hormonbrist vid PWS

Orsakas av underfunktion av konsorgan eller hypothalamus

Man Kvinnor

Ofullstandig pubertet Ofullstandig pubertet

Brist pa manligt utseende Ingen eller oregelbunden mens
Inga man har blivit fader 11 kanda graviditeter i varden

o Kdénshormoner anvands for start av puberteten hos bada kénen
» Fortsatt behandling med konshormon i vuxenalder ar viktig, da laga nivaer av konshormon ar
forknippat med samre allman halsa, risk for hjartkarlsjukdomar, minskad bentathet

y =
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Behandling av Hypogonadism

Manga ungdomar och vuxna har en onskan om romantik,

fantasier om aktenskap och en dnskan om barn

Utbildning i relationer, sexualitet och preventivmedel ar viktigt

y =
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Samsjuklighet vid PWS

PWS involverar manga system och funktioner i kroppen vilket
skapar mojligheter tor en stor samsjuklighet olika for olika
alder

Nagra symptom kvarstar hela livet, andra forsvinner med
aldern och nya uppstar

Hos vuxna ar obesitas, diabetes typ 2, hdga blodfetter och
hjart-karlsjukdom vanligaste samsjuklighet

Manga vuxna har svart att beratta hur de mar och vad de vill
ha hjalp med och de kan bade 6verdriva och underdriva sitt
tillstand
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Dodsorsaker

Litteratur data: 500 dodstall, genomsnittlig alder vid dod 22 ar (0-68 ar)
Svenska data: genomsnittlig alder vid dod: PWS 41,7 ar, kontroller 47,5 ar
(1930-2018).

Vanligaste dodsorsaker: lungsjukdom 35%, hjartkarlsjukdom 17%
Proppar i lungor 5%, kvavning 6%, magperforation 8%
Plotsliga dodsfall eller kollaps 4%.

Obesitas ar en allman riskfaktor for tidig dod.
En okat livslangd ar fram tor allt beroende av diagnos och behandling av
konsekvenserna till hyperfagi och obesitas.

Bellis, Eur J Med Gen, 2022
Giesecke, JCM, 2025
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Diagnostisera och behandla samsjuklighet

Pa grund av mangfalden av samsjuklighet ar en
systematisk uppfoljning till hjalp for tidig upptackt
och behandling

Checklistor har tagits fram och finns pa IPWSQO:s

hemsida
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Checklista KS for transition mellan

Kontaktuppgifter:

barn och vuxenklinik for tidig
Nuvarande boendesituation/framtida boendesituation: d i agno S / a t t f 6 rh i n dra Sam S j ukl i ghe t

Behéver | Kommentar
hjilp

e Personlig information

Boka likarbesék, kontakt

. e Halsa och medicin

CTriningochvardagemotion ||| | ivsstil
] ® LIvssl

Maltidsplanering/maltidssit --_

uationer

T R S R ® Daghg aktivitet
Hygienochav-/paldddnad [ [ | |

Daghga transporter || | parduamen 5

| Arbete/utbildning [ [ | 0000000 |

A R A R

| Overflytta till vuxenkliniken [ [ | |

-_ Informerad om rutiner O

Dela ut kontaktuppgifter

Pedersen M, J Int Med, 2021
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Sammanfattning

e PWS ar en multisymptomatisk sjukdom och maste forstas som
en helhet tor att behandling och stod ska vara eftektiva.

o Checklistor ar till nyttiga for tidig diagnos och behandling av
samsjuklighet.

 Forebyggande av obesitas och diabetes mellitus typ 2
tillsammans med diagnos och ersattning av hormonbrister ar

viktiga.
 Hormonbehandling forandrar inte PWS men kan minska
nagra av de negativa konsekvenserna av PWS.

y =
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