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Sjukdom/skada/diagnos

Prader-Willis syndrom ar en medfédd kromosomavvikelse som bland annat medfér muskelsvaghet i bal och nacke
vid fodseln, kortvaxthet, omattlig aptit, fetma, lag produktion av kdnshormoner, stort somnbehov och varierande grad
av utvecklingsstorning. Till syndromet hor ocksa autistiska drag, kanslomassig labilitet och att en del utvecklar till
exempel tvangshandlingar och sjélvdestruktiva beteenden. Smarttréskeln ar hdg, vilket gor att man ska vara
observant sa att inte skador och allvarliga sjukdomstillstand forbises. Manga med Prader-Willis syndrom reagerar
annorlunda pa vissa narkosmedel.

En viktig del i behandlingen &r en strikt diet for att forhindra 6vervikt. Behandling med tillvéxthormon minskar ocksa
risken for fetma men maste ges i kombination med diet. En del barn med syndromet behdver habiliteringsinsatser
som sedan fortsatter i vuxen alder. Det ar viktigt att snabbt komma igang med insatserna for att stimulera barnets
utveckling och férebygga beteendeproblem. Fasta rutiner och val strukturerade aktiviteter samt personligt stéd hjalper
barn och vuxna med syndromet att fa battre fungerande vardagsliv.

Syndromet beskrevs forsta gangen 1956 av de tva schweiziska barnldkarna Andrea Prader och Heinrich Willi.

Forekomst

Ungefar 4-5 per 100 000 barn féds med Prader-Willis syndrom. 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 350 och 550 personer.

Orsak till sjukdomen/skadan

Syndromet orsakas av en av flera olika avvikelser som alla drabbar en specifik region pa kromosom 15. Denna
region innehaller ett 20-tal gener som styrs av genomisk pragling (imprinting).
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Nastan alla gener i cellernas arvsmassa (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 selektivt och konsekvent fran endast
den ena genkopian, antingen den som ar nedarvd fran modern eller den som ar nedarvd fran fadern. Genkopian fran
den andra féraldern &r avstédngd genom en kemisk forandring av DNA som kallas metylering. Funktionen att selektivt
kunna uttrycka eller stanga av gener beroende pa vilken foralder den nedarvts fran benamns genomisk pragling. Vid
Prader-Willis syndrom saknas de aktiva, ometylerade generna fran pappan. Det motsatta forhallandet rader vid
Angelmans syndrom, dar gener pa kromosom 15 fran mamman ar paverkade.

Cirka 70 procent av alla med Prader-Willis syndrom saknar en liten bit (deletion) av kromosom 15 (15911.2-q13).
Det ar alltid kromosom 15 fran pappan som saknas. Deletionen har i de flesta fall uppstatt slumpmassigt vid
bildningen av en spermie, och sannolikheten for att féréldrarna ska fa fler barn med syndromet &r da mindre an 1
procent.

Hos cirka 25 procent har barnet fatt en dubbel uppsattning av kromosom 15 frdn mamman och ingen fran pappan
(uniparenteral disomi). De &vriga har antingen en inaktivering av den kromosom 15 som nedarvts fran pappan
(imprintingdefekt) eller en strukturell férandring av kromosom 15, vilket medfor att arvsmassan pa kromosom 15 fran
pappan saknas.

Det &r inte kant vilken eller vilka av generna pa kromosom15 som orsakar syndromet och man kan &nnu inte férklara
varfor symtomen uppstar. Eftersom manga med syndromet uppvisar symtom pa en stdrning i mellanhjarnans
nedersta delar (hypotalamus) tror man att nagon signalsubstans (transmittorsubstans) i centrala nervsystemet saknas
eller inte fungerar tillfredsstallande.

Arftlighet

Syndromet orsakas vanligtvis av en nymutation. Mutationen har da i detta fall oftast skett i en spermie. Sannolikheten
att fa ytterligare ett barn med sjukdomen uppskattas da till mindre &n 1 procent, undantaget de ovanliga fallen med
obalanserad translokation eller imprintingdefekt (se ovan). Den nyuppkomna mutationen hos barnet blir dock arftlig
och kan foras vidare till nasta generation. Fa personer med Prader-Willis syndrom har dock sjalva blivit féraldrar.

Symtom

Symtomen varierar avsevart mellan olika personer med syndromet och férandras aven med aldern.

Under graviditeten kdnner mammorna ofta svagare fosterrorelser an normalt. Det ar vanligt att barnen ligger i
satesbjudning. De flesta har normal langd, men vikten &r ibland nagot lagre an forvantad. Vid fodseln ar
muskelsvagheten pafallande, framfor allt i nacke och bal, och det &r vanligt att de nyfddda har ett svagt skrik. De har i
regel underutvecklade kdnsorgan och hos pojkarna har testiklarna oftast inte vandrat ner i pungen.

I nyfoddhetsperioden har de flesta svaga sugreflexer, vilket leder till matningsproblem. Ofta orkar barnen inte sjalva ta
brostet eller flaskan utan maste sondmatas. Under spadbarnsaren véxer barnen langsamt pa grund av
matningssvarigheterna och den brist pa tillvaxthormon som manga har. Efter 1-2 ars alder utvecklas successivt en
uttalad atstérning med en omattlig aptit och ett tvangsmassigt forhallande till mat. Barnen kan &ta sadant som normailt
anses oatligt, och de har svart att krakas. Energibehovet ar dessutom Iagt, runt 50-60 procent av vad som brukar vara
normalt. Utan restriktiv kostbehandling leder atstérningen och det Iaga energibehovet till extrem fetma senare i livet
och darmed till en 6kad risk att utveckla typ 2-diabetes samt hjart- och karlsjukdomar. Manga far aven
belastningsskador och andra problem fran ben och fétter pa grund av 6vervikten.

Den motoriska utvecklingen ar paverkad och leder till att barnen Iar sig att sitta, std och ga senare an sina jamnariga.
Finmotoriken ar oftast battre an grovmotoriken.

Produktionen av kénshormoner &r oftast lag vilket leder till underutvecklade yttre kdnsorgan (hypogonadism) och
bristande pubertetsutveckling. Kénsbeharing, beharing i armhalor samt svettning kan dock férekomma vilket inte
avspeglar egentlig pubertet utan sa kallad hudpubertet som utgar fran binjurebarken. Den laga produktionen av
kénshormoner medfor ocksa att tillvéxtspurten under puberteten uteblir. Detta medfér att vuxna med syndromet blir
kortare an normalt. Utan behandling med tillvaxthormon ar slutlangden i genomsnitt for man 155 cm och for kvinnor
148 cm.

Sned rygg (skolios) ar vanligt och beror troligtvis pa muskelsvaghet och ojamn balans mellan olika muskelgrupper i
ryggen. Den sneda ryggen forsamrar brostkorgens rorelseférmaga och darmed andningsfunktionen. Den muskulara
svagheten och obalansen paverkar aven 6gats muskler och medfér ofta skelning (strabism). Aven éversynthet kan
forekomma.

Olika former av epilepsi kan inga i syndromet.

Vissa gemensamma utseendemassiga drag ar vanligt hos personer med syndromet. De ar ofta ljusare an familjen i
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ovrigt och har ljusare 6gon (en av pigmentgenerna sitter nedanfér den kritiska PWS-regionen pa kromosom 15).
Fétter och hander ar ofta patagligt sma. Pannan ar smal, gonen mandelformade och dverldppen tunn.

Det ar vanligt med minskad salivbildning. Saliven kan d& bli tjock, vit och klibbig, vilket medfér samre skydd mot
slemhinneinfektioner. | kombination med atstérningen skulle bristen pa saliv kunna 6ka risken for karies. Forskning
har dock visat att det inte finns nagon ¢kad férekomst av karies hos personer med syndromet, troligen pa grund av
den diet som behdver foljas for att forebygga viktuppgang. Enstaka tandanlag saknas ofta och bettavvikelser
forekommer. Tydligt slitage pa tandemaljen ar vanligt, vilket sannolikt beror pa en kombination av tandgnissling,
syrapaverkan och brist pa saliv.

Foérutom muskelsvaghet i balen forekommer aven svaghet i musklerna i ansiktet och munnen. Detta kan medféra
svarigheter att artikulera, med otydligt och hypernasalt tal som foljd.

Begavningsutvecklingen hos personer med syndromet varierar fran normalvariationens nedre del till svar
utvecklingsstorning. De flesta har en lindrig till medelsvar utvecklingsstérning. Utvecklingsstérning medfor bland annat
forsenad tal- och sprakutveckling. Sa smaningom far de flesta barn med syndromet ett stort ordférrad, men
sprakforstaelsen varierar med graden av utvecklingsstorning.

Férmagan till impulskontroll, koncentrationsférmaga, arbetsminne och planeringsforméaga (exekutiva funktioner) ar
nedsatt och beror delvis pa utvecklingsstorningen.

Till syndromet hor ofta en kanslomassig labilitet som kan 6ka under tonarsperioden. Personer med syndromet kan fa
humorsvangningar och andra beteendestoérningar som skapar svarigheter i umganget med andra och kan leda till
isolering. Manga har ocksa autistiska drag. En del utvecklar tvangshandlingar, tvangstankar och andra
angesttillstand, liksom sjalvdestruktiva beteenden, som bitande och pillande pa kroppen, framfor allt vid naglar och i
sma sar. Det finns en 6kad benagenhet for andra psykiatriska symtom for de personer med syndromet dér orsaken
ar en uniparental disomi.

Soémnbehovet ar stort, sarskilt hos spadbarn, som ibland maste vackas for att matas. Personer med Prader-Willis
syndrom kan snabbt bli uttréttade vid fysisk aktivitet och faller ofta i sémn aven dagtid, nér de ar inaktiva. For en del
stors nattsomnen av tata, korta andningsuppehall (centrala apnéer men ocksa obstruktiva apnéer pa grund av fetma),
vilket leder till tréttheten under dagen.

Manga har en stord reglering av kroppstemperaturen, framfér allt som spadbarn, men det forekommer aven i vuxen

alder. Den storda temperaturregleringen innebar bland annat att infektioner inte alltid ger upphov till feber. Manga ar
ocksa okansliga for kyla och varme, vilket kan leda till att de under vintern gar ut i for tunna klader och pa sommaren
klar sig for varmt.

Smarttroskeln ar hdg, vilket kréver extra uppmérksamhet fran omgivningen sa att inte allvarliga sjukdomstillstand och
skador forbises. Blamarken uppstar ofta latt, och efter varma bad blir huden rod.

Manga med Prader-Willis syndrom reagerar annorlunda pa vissa lakemedel och narkosmedel.

Diagnostik
Diagnosen misstanks utifran karaktaristiska yttre kannetecken och symtom. Diagnosen faststalls med DNA-
diagnostik. Vanligen gors i forsta hand en metyleringskanslig MLPA-analys.

| samband med att diagnosen stalls ar det viktigt att familjen erbjuds genetisk vagledning, vilket innebar information
om sjukdomen och hur den &rvs. Beddmning av sannolikheten for att fler barn med samma syndrom féds i familjen
ingar ocksa, liksom information om vilka méjligheter till diagnostik som da finns. Om mutationen i familjen ar kand
finns det for manga arftliga sjukdomar mdjlighet till anlagsbarar- och fosterdiagnostik, liksom preimplantatorisk
genetisk diagnostik (PGD) i samband med provrorsbefruktning.

Behandling/atgarder

Det enda som kan forhindra 6vervikt ar en konsekvent diet med strikta matrutiner och speciell kost med reducerat
kaloriinnehall, i kombination med regelbunden fysisk aktivitet. Kosten bor planeras av en dietist, och ju tidigare den
infors desto lattare ar det att fa barnet att acceptera den. En person med Prader-Willis syndrom kan sjalv inte ta
ansvar for kosthaliningen och bér inte ha fri tillgang till mat. Aven nar det géller motion och aktiviteter behéver de flesta
vagledning och uppmuntran.

Behandling med tillvéxthormon har en gynnsam effekt pa bade langd och muskelstyrka. Barn som far tillivaxthormon
fore ett och ett halvt ars alder har battre motorisk och kognitiv utveckling. Behandling med tillvaxthormon minskar
risken for fetma, under férutsattning att behandlingen kombineras med en restriktiv kosthallning. Vuxna med
syndromet kan fa forbattrad kroppssammansattning av tillvaxthormon, det vill siga minskad andel fett i kroppen och
6kad muskelmassa.
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Barn med Prader-Willis syndrom som inte kommit in i puberteten vid 12-14 ars alder bor behandlas med
kdnshormoner. Kénshormon har ocksa en positiv effekt pa barnens kroppssammanséattning, och behandlingen ar
viktig for att forebygga benskorhet senare i livet.

Eftersom skolios paverkar kroppshallningen och ibland andningsfunktionen ar det viktigt med aterkommande
kontroller under barndomen. Om ryggen férsdmras behdvs regelbunden kontroll hos en ortoped som bedémer om
korsettbehandling eller eventuell operation behdvs. Daremellan behdvs regelbunden kontakt med en fysioterapeut
(sjukgymnast), som ocksa ger rad om traning och fysiska aktiviteter.

En 6gonlakare bor beddma barnets syn. Om barnet fa glaségon minskar ofta skelningen. Det gar ocksa att trana
synen pa det skelande 6gat genom att det andra 6gat tacks med en lapp under en period. Om skelningen ar kraftig
kan det bli nédvandigt med operation.

Eventuell epilepsi behandlas med lakemedel.

F&r bade barn och vuxna med syndromet ar det viktigt med forstarkt férebyggande tandvard och tata besok hos
tandvarden. Om slitage i emaljen beror pa tandgnissling bor detta foljas upp och vid behov behandlas med bettskena.
Under uppvaxten bor barnets tand- och bettutveckling féljas upp av en tandlékare eller tandregleringsspecialist
(ortodontist), som bedémer om tandreglering behdvs.

Beteende

Det finns ingen bestdamd behandlingsstrategi for den kénslomassiga labiliteten och beteendeproblemen som ofta
forekommer hos barn och vuxna med syndromet. En neuropsykiatrisk utredning bor goras for bedémning av
autistiska symtom och beteendestérningar. | en sadan utredning ingar en neuropsykologisk bedémning, som &r viktig
for att bedéma utvecklingsnivan. Utredningen bor goras i tidigt skede for att insatser som stimulerar barnets
utveckling och foérebygger beteendeproblem snabbt ska komma igang. | tonaren bér en ny bedémning goras.

Sjalvdestruktiva beteenden kan visa sig redan i forskolealdern. Barn, ungdomar och vuxna som utvecklar destruktiva
beteendemonster och tvangssyndrom behdver individuell behandling. Den baseras pa kunskap om i vilka situationer
och hur ofta beteendet uppkommer.

Ibland férekommer uttalade angestsymtom. Perioder med forandrad verklighetsuppfattning och vanforestaliningar
(psykotiska genombrott) kan férekomma. Behandlingsinsatserna baseras pa psykiatrisk diagnostik, och om det blir
aktuellt med behandling med psykofarmaka ar det viktigt att den oljs upp.

Personal som arbetar med barn, ungdomar och vuxna med Prader-Willis syndrom behdver utbildning om den
speciella kombination av symtom som syndromet kan innebara. De behdver ofta tillgang till handledning for att kunna
ge basta mojliga bemétande.

Habiliteringsinsatser

Barn med Prader-Willis syndrom behdver habiliteringsinsatser. | ett habiliteringsteam ingar yrkeskategorier med
sarskild kunskap om funktionsnedsattningar och deras effekter pa vardagsliv, halsa och utveckling. Insatserna sker
inom det medicinska, pedagogiska, psykologiska, sociala och tekniska omradet. De bestar bland annat av
utredning, behandling, utprovning av hjalpmedel, information om funktionsnedsattningen och samtalsstdd. Information
om samhallets stdd samt rad infor anpassning av bostaden och andra miljder som barnet vistas i ges ocksa.
Foraldrar, syskon och andra narstaende far ocksa stod.

Insatserna planeras utifran de behov som finns, varierar éver tid och sker i nara samverkan med personer i barnets
natverk. Barnets forutsattningar och utvecklingsniva avgér vilken skolform som ar lamplig. De flesta behdver
specialpedagogiskt stod i skolan, och for manga passar darfor sarskolan bra.

Personer med Prader-Willis syndrom trivs bast med fasta rutiner och strukturerade aktiviteter. Behovet av att folja
vissa rutiner och att allt sker pa ett speciellt satt eller enligt en viss ordning kraver att férandringar planeras noga. En
konkret handlingsplan éver hur nya situationer ska hanteras behdvs ofta. Avbrott i invanda rutiner, andrade planer eller
nya situationer kan leda till konflikter och beteendeproblem.

Tonaringar med syndromet kan ha svart att forstd och hantera sociala situationer. Manga upplever utanférskap och en
kénsla av att vara annorlunda. Samtalsstod for &ldre barn, tonaringar och vuxna med syndromet och deras anhériga
kan under perioder vara en viktig habiliteringsinsats. Ofta &r kontakt med andra i samma situation mycket vardefull.

Kommunen erbjuder stod i olika former for att underlatta familjens vardagsliv. Personlig assistans kan till exempel ges
till den som pa grund av stora och varaktiga funktionsnedséattningar behdver hjalp med grundlaggande behov, men
ocksa for att utoka mojligheten till ett aktivt liv trots omfattande funktionsnedsattning. Avidsning i form av en
kontaktfamilj eller ett korttidsboende &r andra exempel pa stédinsatser.

Vuxna med syndromet behdver fortsatta habiliteringsinsatser och stdd i det dagliga livet. Det &r vanligt med nagon
form av boende med sarskild service. Vid val av stodformer i boendet bor stor hansyn tas till de problem som féljer
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med atstorningen, liksom till eventuella beteendestérningar och psykiatriska symtom som férekommer vid syndromet.

Praktiska tips
Har foljer nagra rad och tips fran PWS-féreningen:

Anvand inte mat som bel6ning. Lat hela familien ata samma typ av mat. Las koket vid behov, och Iat inte barnet vara
ensamt i utrymme dar mat férvaras. Ordna i méjligaste man gemensamma fysiska aktiviteter.

For ytterligare information gar det bra att kontakta foreningen, www.prader-willi.se.

Resurser pa riks-/regionniva
Vid Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset, finns stor erfarenhet av Prader-Willis syndrom.

Enheter for barnendokrinologi/neurologi finns pa barnklinikerna vid regionsjukhusen.

Speciellt kunnande kring orofaciala problem (mun- och ansiktsregionen) nar det galler Prader-Willis syndrom finns vid
Mun-H-Center, se MHC-Basen/diagnos/. Mun-H-C ar ett nationellt orofacialt kunskaps- och resurscenter for sallsynta
diagnoser samt orofaciala hjalpmedel. Mun-H-Center Odontologen Goteborg, tel 010-441 79 80, e-post mun-h-

center@vgregion.se, www.mun-h-center.se.

| Stockholm finns sedan 1992 ett sarskilt boende for personer med Prader-Willis syndrom. Gruppbostaden
Jamlikheten, Ljusnevagen 1B, 128 48 Bagarmossen, tel 08-508 153 91 tar emot studiebesok och
telefonforfragningar samt erbjuder handledning och forelasningar till personalgrupper. Kontaktpersoner ar Lisa
Boman, e-post lisa.boman@attendo.se, och Lena Andersson, e-post lena.andersson2@attendo.se.

Resurspersoner

Docent Jovanna Dahlgren, Tillvaxtcentrum, Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus, 416 85 Géteborg, tel 031-
343 40 00, e-post jovanna.dahlgren@vgregion.se.

Docent Charlotte Hoybye, Centrum for Medfédda Metabola Sjukdomar, Karolinska Universitetssjukhuset, Solna, 171
76 Stockholm, tel 08-517 700 00, e-post charlotte.hoybye@ki.se.

Docent Kristina Tedroff, barnneurologiska kliniken, Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset,
Solna, 171 76 Stockholm, tel 08-517 700 00, e-post kristina.tedroff@ki.se.

Overlakare Ann Christin Lindgren, Umeé& Universitet, e-post ann.christin.lindgren@umu.se eller
ann.christin.lindgren@ki.se.

Docent Ricard Nergardh, DEMO-mottagningen, Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset,
Solna, 171 76 Stockholm, tel 08-517 700 00, e-post ricard.nergardh@ki.se.

Fil dr, leg psykolog/psykoterapeut Margareta Wigren, Vardcentralen Ulricehamn, Nygatan 7, 523 30 Ulricehamn, e-
post margareta.wigren@vregion.se.

Kurser, erfarenhetsutbyte, rekreation

Inom Agrenskas familjeverksamhet arrangeras vistelser fér barn och ungdomar med funktionsnedséttningar och
deras familjer. Verksamheten vander sig till familjer i hela landet och uppmarksammar sarskilt de behov som barn
och ungdomar med sallsynta diagnoser har. Dessutom arrangeras varje ar ett antal vistelser for vuxna med sallsynta
sjukdomar. Information kan fas fran Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas, tel 031-750 91 00, e-post
agrenska@agrenska.se, www.agrenska.se.

Forelasningar och familjetraffar anordnas ocksa av PWS-foreningen i Sverige, se adress under rubriken
intresseorganisationer.

Nationella funktionen séllsynta diagnoser (NFSD) har ett kalendarium pa sin webbplats med aktuella kurser,
seminarium och konferenser inom omradet ovanliga/séallsynta diagnoser, www.nfsd.se.

Intresseorganisationer

Manga intresseorganisationer kan hjalpa till att férmedla kontakt med andra som har samma diagnos och deras
narstaende. Ibland kan de aven ge annan information, som praktiska tips for vardagen, samt férmedla personliga
erfarenheter om hur det kan vara att leva med en ovanlig sjukdom. Intresseorganisationerna arbetar ocksa ofta med
fragor som kan forbattra villkoren for sina medlemmar, bland annat genom att paverka beslutsfattare inom olika
samhallsomraden.
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PWS-féreningen i Sverige, www.prader-willi.se.

Riksforbundet Sallsynta diagnoser, Sturegatan 4 A (besdksadress), Box 1386, 172 27 Sundbyberg, tel 08-764 49

99, e-post info@sallsyntadiagnoser.se, www.sallsyntadiagnoser.se, verkar for manniskor som lever med sallsynta
diagnoser och olika funktionsnedséattningar.

RBU, Riksférbundet fér Rorelsehindrade Barn och Ungdomar, besdksadress S:t Eriksgatan 44, Box 8026, 104 20
Stockholm, tel 08-677 73 00, e-post info@riks.rbu.se, www.rbu.se.

Riksforbundet FUB, for barn, unga och vuxna med utvecklingsstérning, Industrivagen 7 (besdksadress), Box
1181, 171 23 Solna, tel 08-508 866 00, teletal 020-22 11 44, e-post fub@fub.se, www.fub.se.

Autism- och Aspergerférbundet, Bellmansgatan 30, 118 47 Stockholm, tel 08-420 030 50, e-post info@autism.se,
www.autism.se.

Det finns ocksa en internationell organisation, International Prader-Willi Syndrome Organisation (IPWSO),
WWW.ipWsS0.0rg.

Databasen Orphanet samlar information om intresseorganisationer, framfor allt i Europa, www.orpha.net, s6kord
prader-willi syndrome.

Kurser, erfarenhetsutbyte for personal
PWS-féreningen i Sverige anordnar arligen endagarsseminarium som vander sig till olika yrkesgrupper som arbetar
med personer med syndromet samt till familjer och anhdériga.

IPWSO anordnar internationella konferenser om Prader-Willi syndrom vart tredje ar i olika lander.

| samband med Agrenskas familjevistelser erbjuds utbildningsdagar fér personal som arbetar med de barn och
ungdomar som deltar. Information kan fas fran Agrenska, Box 2058, 436 02 Hovas, tel 031-750 91 00, fax 031-91 19

79, e-post agrenska@agrenska.se, www.agrenska.se.
Nationella funktionen séllsynta diagnoser (NFSD) har ett kalendarium pa sin webbplats, med aktuella kurser,

seminarium och konferenser inom omradet ovanliga/sallsynta diagnoser, www.nfsd.se.

Forskning och utveckling (FoU)
Den europeiska databasen Orphanet samlar information om forskning som rér ovanliga diagnoser, www.orpha.net,
sOkord prader-willi syndrome.

Den amerikanska databasen ClinicalTrials.gov samlar information om kliniska studier, https:/clinicaltrials.gov, stkord
prader-willi syndrome.

Informationsmaterial

Till varje diagnostext i Socialstyrelsens databas om ovanliga diagnoser finns en kort sammanfattning i folderform.
Foldrarna kan laddas ner och skrivas ut (se under "Mer hos oss" i hdgerspalten).

Prader-Willi syndrom — vad ar det? Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Stockholm. Broschyren kan bestéllas genom
sjukskoterska Marianne Lindqvist, barnendokrinmottagningen, Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Karolinska Sjukhuset,
171 76 Stockholm, tel 08-517 775 79.

Dokumentationer fran Agrenska &r bearbetade sammanstéliningar av férelésningarna vid en familje- och
vuxenvistelser pa Agrenska. De gar att ladda ner p& www.agrenska.se samt bestélla pa tel 031-750 91 00 eller e-
post agrenska@agrenska.se.

Prader-Willis syndrom, familjevistelse (2012), dokumentation nr 415.

Fran RBU (se adress under rubriken Intresseorganisationer) kan foldern
Barn och ungdomar med Prader-Willis syndrom (2010) bestallas eller laddas ned som pdf.

PWS-féreningen Sverige, www.prader-willi.se, ger ut tidskriften PWS-bladet tva ganger varje ar. Kontakta féreningen
for narmare information. Pa foreningens webbplats finns aven forslag pa litteratur och lankar med information.

Den internationella organisationen, International Prader-Willi Syndrome Organisation (IPWSQO), har lankar med
information pa engelska, se www.ipwso.org.

Filmer om hur det &r att bo i ett sarskilt boende och engelsksprakiga filmer som beskriver Prader-Willis syndrom kan
lanas fran boendet Jamlikheten, se adress under rubriken Resurser pa riks- och regionniva. Det finns ocksa en
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broschyr om hur boendet fungerar.

Information om Prader-Willis syndrom, framtagen av Frambu Senter for sjeldne funksjonshemninger i Norge,
www.frambu.no.

Personliga berattelser om hur det ar att leva med en ovanlig sjukdom och mycket annan information finns ofta pa
intresseorganisationernas webbsidor (se under rubriken Intresseorganisationer). Aven Nationella funktionen séllsynta
diagnoser (www.nfsd.se) och Agrenska (www.agrenska.se) har personliga berattelser och filmer pa sina
webbplatser, tillsammans med annan vardefull information.
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