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Mita tiedetaan Prader-Willin oireyhtymasta?

Prader-Willin oireyhtyman (Prader—Willin synd-
rooma, PWS) kuvasivat ensimmdisind sveitsildiset
ladkarit A. Prader, A. Labhart ja H. Willi vuonna
1956.

Prader-Willin oireyhtymd on geneettinen 15. kro-
mosomin kehityshdiridoireyhtymd, johon liittyy lu-
kuisia oireita tai ominaisuuksia, joiden esiintyminen
ja vaikeusaste vaihtelevat yksilosta toiseen.

Poikkeamat kromosomissa |5 vaikuttavat viliai-
voissa sijaitsevaan hypotalamukseen. Hypotalamus
sadtelee sen alla olevan pienen umpieritysrauhasen,
aivolisdkkeen, toimintaa. Se toimii samalla myds
linkkind umpieritysjarjestelman ja keskushermos-
ton eri osien vililla. Hypotalamuksen toimintahairi-
On oletetaan olevan syyni useisiin PWS:aan liittyviin
piirteisiin. Yksittdistd PWS:aa aiheuttavaa geenii ei
tunneta eikd myoskdaan hypotalamuksen yksittdista
rakennevirhetta.

PWS:n pédpiirteisiin kuuluvat vastasyntyneelld eri-
tyisesti alhainen lihasjanteys (hypotonia) seki syo-
misongelmat. Myohemmassa lapsuudessa ja aikui-

suudessa on tyypillistd liiallinen ruokahalu ja ylen-
syonti (hyperfagia), joka kontrolloimattomana voi
siin kuuluvat kehityksen viivastyminen ja kehitysvam-
maisuus, oppimisvaikeudet seka tietyntyyppiset kayt-
tdytymisen ongelmat, fyysisen kasvun hadiriot seka
puutteellinen sukupuolinen kehitys (hypogonadismi),
jonka vuoksi puberteetti jad yleensa epatiydelliseksi.
Oireyhtymaan sisdltyy siis lukuisia sellaisia piirtei-
td, jotka tekeviat PWS-henkildiden elimastd aivan
erityislaatuisen. Niistd piirteistd huolimatta he ovat
toisaalta myds hyvin ystavillisid ja limminsydamisia
ihmisid. Jokainen heistd on oma yksilonsd omine
heikkouksineen ja vahvuuksineen.

Taman hetkisen arvion mukaan PWS-lasten synty-
vyys vaestostd on 1:22 000:een. Nykyaan kaikki lap-
set voidaan diagnosoida jo ensimmadisten elinkuu-
kausien aikana DNA-testin avulla. Suomessa arvi-
oidaan olevan 150—170 Prader—Willin oireyhtymaa
sairastavaa henkil6d. Oireyhtymdd tavataan kaikilla
roduilla ja molemmilla sukupuolilla.
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Geneettinen tausta

Prader-Willin oireyhtymd johtuu kromosomialu-
een 15qll-ql3 muutoksista, joiden seurauksena
isdltd perityn 15ql1-ql3 alueen geneettinen infor-
maatio puuttuu. Tdma periman muutos on useim-
miten ainutkertainen tapahtuma, mutta harvoissa
tapauksissa (<1%) siihen voi liittyd uusiutumistaipu-
mus. Toimintahdiriomekanismeja on useita. Toimin-
tahdiriomekanismista riippuen on joissakin PWS:aan
liittyvissa piirteissa havaittavissa pienia eroavaisuuk-
sia. Prader—Willin oireyhtyman aiheuttaa jokin seu-
raavista kolmesta kromosomissa |5 esiintyvastad
poikkeavuudesta:

|. DELEETIO, jossa pieni osa isélté peritystd kromo-
somista |5 puuttuu. Tama koskee useita geeneji ja

puuttuvan alueen suuruus voi vaihdella eri yksilSilla.

Deleetio on yleisin PWS:n muoto ja sitd tavataan
70 %:ssa tapauksista. Se on hedelmoitysvaiheessa
tapahtuva satunnainen mutaatio, ja sen uusiutumis-
riski samassa perheessi on alle | %.

2. UNIPARENTAALINEN DISOMIA (UPD). Noin
28 %:ssa kaksi kromosomia |5 tai sen osaa on periy-
tynyt didilta (normaalisti toinen tulee isdlti ja toinen
didilta). Tata kutsutaan uniparentaaliseksi disomiaksi
eli UPD:ksi. Kuten deleetiokin, myods UPD syntyy sa-
tunnaisesti hedelmoityksen yhteydessid ja sen uusiu-
tumisriski samassa perheessa on niin ikain alle | %.

3.Vain hyvin harvoissa tapauksissa on kysymys ns.

IMPRINTING -ilmiosta eli leimautumishiiriosta tai
TRANSLOKAATIOSTA eli kromosomien osien
uudelleen jarjestdytymisestd. Translokaatio seuraa
tilanteesta, jossa kahdessa tai useammassa kromo-
somissa on katkoksia ja irronneet kromosomiosat
ovat vaihtaneet paikkoja keskenadn. Leimautumis-

hairion uusiutumisriski on 50 % ja translokaation
25 %.

PWS diagnosoidaan aina DNA-testien avulla tihén
asiaan erityisesti perehtyneessa laboratoriossa.

Oireyhtyman paapiirteet

Seuraavat pdipiirteet esiintyvdt lahes aina Prader—
Willin oireyhtyman yhteydessa. Naiden piirteiden
vaikeusaste saattaa vaihdella lievasta vaikeaan.

Alhainen lihasjanteys (hypotonia)

Lahes kaikki PWS-lapset syntyvit velttoina. Lihas-
ten hypotonia jatkuu myds myohemmalld idlld. Se
on aivoperiista eika johdu lihaksista, joiden rakenne
on normaali. Lihasvoimaa voidaan parantaa saannol-
lisella lihasharjoituksella ja kasvuhormonihoidolla.

Liiallinen ruokahalu ja ylensyonti
(hyperfagia)

Vastasyntyneeni ilmenee sydmisvaikeuksia, jonka
vuoksi yleensd joudutaan turvautumaan nend-ma-
haletkuruokintaan. Pakonomainen syéminen ja epa-
normaali kiinnostus ruokaa kohtaan alkaa ilmetd
yleensd 2-4 ikdvuoden vililla. Ylensyontid ilmenee,
koska viesti siitd, ettd henkildé on saanut tarpeeksi
ravintoa, ei saavuta aivoja normaalisti. Hin tuntee
itsensd nalkaiseksi useammin kuin terve henkil ja
tunteakseen kylldisyyttd hinen on syotiava suurem-
pia maaria.

Ylipaino

PWS-henkilolld esiintyva ylipaino aiheutuu seka lii-
allisesta ruokahalusta ettd kulutukseen ndhden liian
suuresta energiansaannista. Liiallinen energiansaanti
johtuu osaltaan siita, ettd PWS-henkilon keskimaa-
rdinen energiantarve on vain noin 60 % terveen
henkilon energiantarpeesta. PWS-henkilon lihakset
ovat pienet ja lihasjanteys alhainen, joten lihakset
tarvitsevat vahemman energiaa kuin terveen sa-
manikdisen henkilon lihakset. Ylimédardinen energia
kertyy nopeasti elimistdon ja muuttuu rasvakudok-
seksi. lman niukasti energiaa siséltavaa ruokavaliota
seka riittavaa liikuntaa voi PWS-henkildlle kehittya
hyvin varhaisessa idssd vaikea ylipaino. PWS-hen-
kilolle laaditaan yhteistyOssd ravitsemusterapeutin
kanssa oma yksilollinen ruokavalio, jonka noudat-
tamisesta tulisi pitdd mahdollisimman johdonmukai-
sesti kiinni.



5

Puutteellinen sukupuolinen kehi-
tys (hypogonadismi)

Pojilla on heti vastasyntyneind havaittavissa pieni
penis sekd usein laskeutumattomat kivekset. Tytto-
jen sukupuoliominaisuuksien vajaakehittyneisyys on
vaikeammin havaittavissa. Suurimmalla osalla mur-
rosian sukupuolinen kehitys on viivastynyt, mut-
ta joillakin se saattaa myds kdynnistyd normaalisti.
Erityisesti tytoilld voidaan havaita alapaikarvoitusta
jo hyvin nuorena. Kuukautiset alkavat usein erit-
tdin myohadn ja/tai ovat epasdadanndlliset tai voivat
ilmaantua vain muutaman kerran. Raskaus on mah-
dollinen ja tiedetddn, ettd muutama PWS-nainen on
saanut lapsen. Tyttdjen kohdalla on pidettiava huoli
ehkaisystad. Sen sijaan ei ole tiedossa yhtdédn tapaus-
ta, jossa PWS-mies olisi todistettavasti lapsen isa.

Kehityksen viivastyminen ja kehi-
tysvammaisuus

Useimmilla PWS-henkilGilla kehitys on ainakin jon-
kinasteisesti viivastynyt. Motorinen kehitys on jal-
jessd, samoin sosiaaliset ja emotionaaliset taidot.
Suurimmalla osalla kognitiivinen suoriutuminen si-
joittuu lievan tai keskitasoisen kehitysvammaisuu-
den vilille. Joillakin voi olla ainoastaan lievid oppi-
misvaikeuksia.

Tyypilliset kayttaytymisen piirteet

PWS-henkil6illa esiintyy haastavaa kayttaytymista.
Se ilmenee esimerkiksi tunnetilojen ailahteluina,
kiukunpuuskina, itsepdisyytend ja pakonomaisena
kayttaytymisend. Aikuisilla PWS-henkil6illa esiintyy
lisaksi psykoottisia hdirioita enemman kuin vaestos-
sd keskimadrin. Kayttaytymisen ongelmista huoli-
matta he ovat toisaalta myds hyvin sosiaalisia, huu-
morintajuisia ja empaattisia ihmisia.

Tyypilliset kasvojen ja kehon piir-
teet

Tyypillisida kasvojen ja kehon piirteitd ovat mm. man-
telinmuotoiset silmit, kapea otsa ja kapeat kasvot,
suora nend, pieni suu ja ohut yldhuuli seka alaspdin
kadntyneet suupielet, vaalea iho ja hiukset seka pie-
net jalat ja kddet. Edelld mainitut piirteet ovat ilmei-
sempid deleetio-tapauksissa. Hartiat ovat kapeat ja
ylipaino kertyy keskivartalolle, vatsaan, lanteille ja
reisiin. Heilla on usein my6s ns. pihtipolvet, ja mo-
nilla esiintyy jonkinasteisia ryhtivikoja.

Vahainen kasvuhormonin eritys

Useimmilla PWS-henkil6illa on normaalia vahdisem-
pi kasvuhormonin eritys. Kasvuhormonin erityksen
vajaus on vaikea osoittaa ja edellyttdd aina erityis-
tutkimuksia. llman kasvuhormonihoitoa PWS-ai-
kuisten keskipituudet ovat pojilla 155 ja tytoilla 145
cm. Kasvuhormonihoito auttaa saavuttamaan lihes
keskim@ardisen vaeston aikuispituuden. Pituuskas-
vun hitaus ei vdlttdmdttd ndy ennen murrosikaa,
jolloin kasvu saattaa yhtdkkia loppua ja aikuispituus
ilman kasvuhormonihoitoa voi jadda pieneksi. Kas-
vuhormonihoidon vaikutuksesta myos lihaksisto
vahvistuu ja rasvakudos viahenee. Liséksi silla voi
olla positiivisia vaikutuksia omaan kehonkuvaan ja
se voi liilkunnallisuuden lisaantymisen myota auttaa
my&s painonhallinnassa.
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Muita oireyhtymaan liittyvia laaketieteellisia ominai-

suuksia tai piirteita

Hypopigmentaatio

Erityisesti deleetioon perustuvissa tapauksissa iho ja
hiukset ovat vaaleat (erityisesti verrattuna muihin
perheenjiseniin). He myds palavat helposti aurin-
gossa — jopa rakoille.

Karsastus ja likinakoisyys

Karsastus on yleinen ongelma, ja se johtuu osaltaan
alhaisesta lihasjanteydesta. Karsastus edellyttaa aina
silmaladkarin hoitoa.

Paksu sylki ja muut suun ongelmat

Paksu sylki johtaa usein suupielien halkeiluun. Se
aiheuttaa myOs helposti hampaiden reikiintymista,
joten hammashygieniaan on kiinnitettava erityista
huomiota. Alaleuka on yleensd ahdas ja se aiheut-
taa hampaiden tilaongelmia. Kitalaen kaari on usein
korkea.

Huono aareisverenkierto

Huonosta direisverenkierrosta johtuen kidet ja ja-
lat ovat usein kylmat — jopa helteellakin.

Verinaytteen ottamisen vaikeus

Pienistid ja pakenevista verisuonista johtuen PWS-
potilailta on yleensd vaikea saada verindytetta.

Skolioosi

Skolioosi voidaan korjata usein tukiliivill tai leikka-
uksella. My6s muita ryhtivikoja voi ilmeta.

Huono tasapaino

PWS-henkil6illd on usein tasapaino-ongelmia; kak-
sipyoriiselld polkupyorilld ajo ei yleensd onnistu
ja juokseminen sekd rappusissa kulkeminen ilman
tukea on vaikeaa. My0s talvella liilkkuminen on liuk-
kauden takia monelle vaikeaa.

lho-ongelmat

lhotulehdulkset. PWS-henkilGilla esiintyy ihon ja
haavojen nyppimisti, joka saattaa johtaa paikallisiin
ihotulehduksiin. Nyppiminen voi rajoittua vain pie-
nelle alueelle kuten sormiin ja kynsinauhoihin, mutta
se voi kohdistua myos laajemmin kaikkialle kehoon.
Joskus esiintyy myds hiusten nyppimista.




Selluliitti. Ylipainoisilla henkil6illa on usein jaloissa
huono nesteen kierto ja turvotusta. Tama luo otol-
liset olosuhteet bakteerien lisaantymiselle ja tuleh-
dusten syntymiselle. Tulehdus taas voi huonontaa
entisestaan nestekiertoa.

Taivealueiden tulehdus. Tama on ihopoimuissa
esiintyva bakteeri- tai sienikasvuston aiheuttama
tulehdus, jota esiintyy erityisesti ylipainoisilla hen-
kiloilla.

Suuri unentarve / hairiintynyt
unirytmi

PWS-henkil6illa on yleensd normaalia suurempi
unentarve. Monilla on myds hdiriintynyt ja epasaan-

nollinen unirytmi, joka aiheuttaa pdivanukahtelua.

He vaipuvat helposti uneen esim. autossa tai TV:tad
katsellessa, vaikka ovat nukkuneet pitkdt ydunet.

Uniapnea

Uniapnea on tila, jossa henkil6 saa nukkuessaan ly-
hyitd hengityskatkoksia. Se liittyy usein kuorsauk-
seen. Uniapnea voi myds osaltaan vaikuttaa unen
laatuun ja aiheuttaa pdivavasymysta.Vakavissa tapa-
uksissa tila voi olla hengenvaarallinen. Uniapneaa il-
menee yleensa ylipainoisilla, mutta sitd voidaan tava-
ta myds muilla. Hoitona voidaan kayttda nukkuessa
kaytettavaa CPAP-laitetta.

Poikkeava reagointi laakkeisiin

PWS-oireyhtymille on tyypillista poikkeava tai
puutteellinen reagointi ladkkeisiin ja laihdutusval-
misteisiin. Reagointitavat vaihtelevat yksilostd toi-
seen. Myos psyyken ladkkeisiin reagointi voi olla
tavallisuudesta poikkeavaa.

Pidentynyt heraamisvaihe nuku-
tuksen jalkeen

Ylipaino, lihasten velttous ja paksu sylki on otettava
huomioon nukutuksessa. Anestesialadkarin on aina
oltava tietoinen potilaan Prader—Willin oireyhty-
mastd. Nukutuksen jilkeen heraamisvaihe saattaa
olla normaalia pidempi.

Puheen ja kielen ongelmat

Puheen tuottamisessa ja ymmartimisessda voi olla
vaikeuksia. Artikulointiin liittyvdt vaikeudet voivat
joskus tehdad puheen vaikeasti ymmarrettavaksi.

Osteoporoosi

Osteoporoosia eli luukatoa esiintyy molemmilla su-
kupuolilla jo melko nuorella iilla. Sukupuolihormo-
nivajeen hoidolla voidaan ehkdista osteoporoosia.

Epatavallinen reagointi kipuun ja
sairauksiin

PWS-henkilot saattavat reagoida epatavallisella
tavalla kipuun. Kipukynnys on usein korkea, jon-
ka vuoksi esim. umpilisakkeen tulehdusta tai luun-
murtumaa ei valttamatta havaita tavalliseen tapaan.
Joidenkin PWS-henkildiden kehon lamméonsaitely-
jarjestelma voi myds toimia puutteellisesti, jolloin
tulehdus ei valttamadttd nosta kuumetta tai se voi
aiheuttaa epatavallisen korkean kuumeen. Puutteel-
lisen limmonsditelyjarjestelman vuoksi he saattavat
tarvita valvontaa esim. suihku- ja kylpyveden lim-
mon sddtamisessa sekd pukeutumisessa.

Oksennusrefleksin puuttuminen

PWS-henkilot eivit yleensd oksenna — eivdt edes
rajun vatsataudin yhteydessd. My6s tima johtuu
osaltaan alentuneesta lihasjinteydesta. Jos henkilo
kuitenkin oksentaa, siihen on syyti suhtautua vaka-
vasti, silld silloin on aina kyse vakavasta hdiriosta.



PWS-henkildiden hoito ja kuntoutus edellyttavat
moniammatillista osaamista. Toistaiseksi mitddn
yleispatevdd hoitoa PWS:aan ei ole |6ydetty, joskin
joitakin sen oireita voidaan hoitaa leikkaus-, ladke-
tai hormonihoidoilla. Oireyhtyman diagnostiikkaa,
hoitoa, seurantaa ja kuntoutusta koskevat ratkaisut
tehdain aina yksil6llisesti hoitavien ladkarien ja mui-
den hoitoon kiinteasti liittyvien tydryhmien toimes-
ta.

Keskeisia PWS-henkilon elamanlaatua parantavia
hoito- ja kuntoutusmuotoja ovat:
* yksildllinen ruokavalio ja oikeanlaiset ruokailu-
tottumukset
* sdaanndllinen lilkunta
* PWS-henkilolle tyypillisten kayttdytymisen piir-
teiden ymmartaminen ja niiden huomioiminen
elinymparistossa
* hormonikorvaushoidot
* leikkaushoidot (ryhtiviat, laskeutumattomat ki-
vekset)
* puheterapia
* fysio- ja toimintaterapia

Painonhallinta ja ylipainon ennaltaehkaisy ovat PWS-
henkilon yleisen hyvinvoinnin ja terveyden kannalta
tarkeitd. Ruokavalion noudattaminen ja painonhal-
linta ovat haasteellisia tehtavia, jotka vaativat tiuk-
kaa johdonmukaisuutta. Painonhallinnan laht6koh-
tana on PWS-henkilon, hianen ldheistensd, hoitajien
sekd ohjaajien tarkka neuvominen, oikeanlaisten
ruokailutottumusten omaksuminen, ruoansaannin
rajoittaminen, niukasti energiaa sisaltava ruokavalio
seka liikunta.

PWS-henkil6illd esiintyvien erilaisten lisdsairauksien
hoito toteutetaan myds yksilSllisesti.
Yleisimmat lisdsairaudet:

* syddn- ja verisuonisairaudet, kohonnut veren-
paine ja laskimotulehdukset.

* tyypin 2 diabetes, jota esiintyy varsinkin voi-
makkaasti ylipainoisilla PWS-henkil6illa. Diabe-
tes voi alkaa jo teini-idssd. Se on hoidettavissa
yleensd ruokavaliolla, liilkunnalla ja ladkityksella.

* hengitysvaikeudet ja uniapnea, jotka johtuvat
vaikeasta ylipainosta.

* iholla esiintyvit tulehdukset.

Vastasyntyneet PWS-vauvat ovat velttoja, ja itkies-
saan vauvan dani on heikko ja voimaton. He tar-
vitsevat paljon unta, silld he vasyvdt helposti. Kun
lihasjanteys lisddntyy, pidentyy myds hereillioloaika.
Vastasyntyneilld vauvoilla on yleensd imemisvaike-
uksia ja usein joudutaan turvautumaan nenamaha-
letkuruokintaan. Imettdminen onnistuu vain har-
voin.Vauvalla on yleensd vaikeuksia sekd imemisen
ettd nielemisen kanssa. Tama johtuu lihasten hypo-
toniasta. PWS-vauva ei juurikaan osoita kiinnostus-
ta syomistd kohtaan ensimmadisten elinkuukausien
aikana eikd vauva yleensi itke ollessaan nalkdinen.
Aluksi painon kehitys on hidasta. Sydminen norma-
lisoituu ja tasaantuu tavallisesti ensimmaisten elin-
kuukausien aikana.

Poikavauvoilla on heti vastasyntyneind havaittavissa
pieni penis ja usein laskeutumattomat kivekset. Tyt-
tojen sukupuoliominaisuuksien alikehittyneisyys on
vaikeammin havaittavissa.

Yleinen lihashypotonia vahenee selvésti ensimmiais-
ten elinvuosien aikana. My6s valppaus ja vireys nor-
malisoituvat vihitellen. Sekd motorisen etti kielel-
lisen kehityksen viivistyminen on tavallista. Vauva
oppii istumaan ilman tukea keskimaarin 12 kk ikai-
send.Yksittdisid sanoja hin tapailee keskimairin 2,1
vuoden idss3, ja kdvelemdan han oppii keskimaarin
24-28 kk ikdisend.Yksilolliset erot ovat suuria.

PWS-vauvat ovat varsin sopuisia, suloisia ja tyyty-
vdisid pienokaisia, joita vanhemman on helppo ra-
kastaa.

Vihitellen 3-4 vuoden ikdisend PVVS-lapsi alkaa
osoittaa epanormaalia kiinnostusta ruokaa ja sy6-
mistd kohtaan. Siitd lahtien lasta on vaikea pitda
erossa ruoasta ja ruokayllykkeista. PWS-lasten kiin-
nostus ruokaa ja syomistd kohtaa vaihtelevat kui-
tenkin lapsesta toiseen. Joillakin kiinnostus voi olla
vain vahdistd, kun taas toiset menevit lahes darim-
maisyyksiin etsiessdan ruokaa. Kuitenkin monilla
ruoka on yksi heiddan eliminsad tarkeimmistd mie-



9

lenkiinnon kohteista — jopa niin paljon, ettéd he saat-
tavat jatkuvasti kysya milloin seuraava ruokailu on,
mitd on ruoaksi jne.

Ravitsemusneuvonta on aina tarpeen ja yksildllisen
ruokavalion suunnittelu sekd ruokavalion noudatta-
minen sisdllytetadn aina jo alle kouluikdisen lapsen
hoitoon. Pienelle PWS-lapselle energiansaannin ra-
joittamista tarkeampad on oikeanlaisiin makumiel-
tymyksiin totuttaminen seka oikeanlaisten ruokailu-
tottumusten luominen. Ruokavalion noudattaminen
ja energiansaannin rajoittaminen sujuvat parhaiten
yhteistyOssd ravitsemusterapeutin kanssa. Niukasti
energiaa siséltavan ruokavalion lisaksi myds riittava
liikunta on tdrked osa painonhallintaa, silld liikunta
lisad lihasmassaa ja energiankulutusta, jotka puoles-
taan lisddvat elimiston perusaineenvaihduntaa.

Kehitysviiveitd esiintyy, mutta yleensa ne lievene-
vat. Liikunnalliset taidot kehittyvat. Sekd puheen
ettd kielen kehitys etenee, mutta useimmille lapsil-
le jad jonkinasteisia virheitd puheeseen loppuiiksi.
Toisinaan puheen ja kielen kehitys jad ndind vuosina
kovin vajaaksi.Viittomien kaytto helpottaa kommu-
nikoimista ja niitd kannattaa opetella tarvittaessa jo
varhain. PWS-lapsi tarvitsee rohkaisua ja virikkeita
oppiakseen uusia taitoja.

sopuisia ja ystavallisia lapsia. He ovat tyytyviisid ja
onnellisia elimadnsa. Vahitellen lapsen kdyttaytymi-
sessd alkaa nakya myos PWS:lle tyypillisia piirteita.
Heidan voi olla vaikea hallita tunteitaan ja kontrol-
loida kayttaytymistaan. Myos itsepdisyyttd, kiukku-
kohtauksia ja pakonomaista kayttaytymistd seka
huomattavaa vaikeutta mukautua uusiin tilanteisiin
alkaa esiintya. Varsinaista levottomuutta ja keskitty-

miskyvyn puutetta esiintyy harvoin. Sen sijaan PWS-
lapset tyypillisesti vetdytyvdt yksindan leikkimaan
hiljakseen ja tyytyvaisina.

Varhainen koulu-ika (7-12 v)

PWS-lapset ovat suorituskyvyiltddn ja taidoiltaan
hyvin eritasoisia, joten koulumuodon ja opetusryh-
man valinta tulee aina selvittda yksilollisesti. PWS-
lasten oppimis-, ymmarrys- seka kiasityskyky vaihte-
levat. Useimmilla esiintyy lievad kehitysvammaisuut-
ta. Suurimmalla osalla esiintyvat oppimisvaikeudet
ovat lievid tai keskivaikeita.

Kouluikdiset PWS-lapset ovat yleensa sosiaalisia ja
ulospdin suuntautuneita. Heilla on usein my&s hyva
huumorintaju. Kuitenkaan heidin sosiaaliset tai-
tonsa eivdt yleensd ole oman ikiryhman tasoiset
ja sosiaalisissa tilanteissa esiintyvdt kayttaytymisen
ongelmat alkavat nikya yhi selvemmin. Artyisyys,
kiukkuisuus, asioihin juuttuminen sekd muutoksen
vastustaminen yleensd lisddntyvat. He voivat myos
olla hyvin itsepaisid, vaativia ja itsekeskeisid. Heilla
esiintyy yleisesti voimakkaita tunnetilojen vaihtelu-
ja, jotka saattavat helposti johtaa toistuviin kiukun-
puuskiin. Naiden kiukku- ja raivopuuskien hallitse-
minen on usein varsin haasteellista.

Syomiseen liittyvdit ongelmat sekd painonhallinta
nousevat yhda vahvemmin mukaan kuvioon. Suurin
osa PWS-lapsista tarvitsee jatkuvaa valvontaa ruoan
suhteen, silld nykyaan ruokaa on saatavilla kaikkialta.
Valvonnan helpottamiseksi saattaa jopa olla tarpeen
asentaa lukot ruokakaappeihin ja jadkaappiin.
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Nuori tulee vahitellen paremmin tietoiseksi omasta
erilaisuudestaan ja huomaa olevansa erilainen kuin
muut.

PWS-nuoren murrosidn sukupuolinen kehittyminen
jad yleensd vajaaksi ilman sukupuolihormonihoitoa.
Miehilla on pieni penis, karvoitus on varhaista, mut-
ta vahdistd ja 4dnenmurrosta ei esiinny. Naisilla rin-
nat jadvat usein pieniksi ja kuukautiset alkavat usein
erittdin myohdan. Ne ovat epdsdanndlliset tai ne
voivat ilmaantua vain hyvin harvoin.

Viimeistian teini-idssa nuori huomaa, ettd hanen
oma ruokavalionsa eroaa muiden samanikdisten
ruokavaliosta ja han saattaa kapinoida tilannetta
voimakkaasti kuten teinit yleensakin vastaavassa
tilanteessa. Paino saattaa nousta jo nuoruudessa
hyvinkin korkeaksi, mikdli painonhallinnassa ei ole
onnistuttu. Mitd vanhemmasta lapsesta on kyse,
sitd hankalampaa ruokavalion noudattamisen kont-
rollointi vanhemmille on. On tirkeaa, etta nuori
saadaan ymmartamaan, kuinka tirkedd ruokava-
lion noudattaminen ja painonhallinta hidnelle ovat.
Nuorta tulee myds opettaa noudattamaan itse ruo-
kavaliotaan niin paljon kuin mahdollista.

Kayttaytymisen ongelmia esiintyy yleisesti ja useim-
miten ne lisddntyvit teini-idssd. lkivuodet 12-25
ovat usein erityisen vaikeita (kuten monilla terveil-
lakin nuorilla). Kayttaytymiseen liittyvien ongelmi-
en takia perheen ulkopuolisen tuen tarve voi olla
suuri. Kiukuttelu ja kiukunpuuskat voivat ian myota
lisadntya tai vahentyd ulkoisista olosuhteista riip-
puen. PWS-henkilon kayttaytymisen ongelmat liit-
tyvdt geneettiseen aivojen hypotalamuksen alueen
vaurioon, johon liittyy usein myos ymmartamisen
ja oppimisen vaikeuksia. On syytid muistaa, ettd mo-
net PWS-nuoren kiyttiytymisen piirteet johtuvat
aivojen vauriosta, eivitkd ne yleensi johdu siit, ettd
hanelld olisi psyykkinen hairi6 tai ettd hanelld vain
olisi ilked, paha tai vaikea luonne.

5-10 %:lla nuorista aikuisista saattaa myos esiintya
psykoosiin viittaavia psyykkisia ongelmia. PWS-nuo-
ri tarvitsee paljon opastusta ja tukea sosiaalisten ti-
lanteiden hallinnassa. Kaikesta arvaamattomuudes-
taan huolimatta useimmat PWS-nuoret ovat ndina
hankalina nuoruusvuosinaan pohjimmiltaan varsin
kiltteja ja lempeita.

Vain verraten harva PWS-aikuinen selviytyy ai-
kuisidssa itsendisesti. On hyvin tavallista, ettd erityi-
sesti suhde sydmiseen ja ruokaan jda pysyvasti siind
maarin ongelmalliseksi, ettd ulkopuolinen tuki on
valttdamatonta. Vaikean ylipainon esiintyminen on
tavallista ja painonhallinta aiheuttaa usein jatkuvaa
kamppailua. My6s esimerkiksi kasitys rahasta ja sen
merkityksestd jad tavallisesti sen verran puutteel-
liseksi, ettd ulkopuolinen apu on tarpeen. Nuoren
varttuessa laillisessa mielessa aikuiseksi tulee harki-
ta erilaisia juridisia seikkoja kuten edunvalvontaa.

ruokaa tai rahaa ruokaan. Toisinaan melkein mika
tahansa voi kelvata. Han voi sy6da pois heitettya
ruokaa jateastioista tai muuta syotavaksi kelpaama-
tonta. Kiinnostus syémiseen voi olla jopa niin kova,
ettei hdn voi vastustaa kiusausta napistella tai varas-
taa ruokaa. Tilanteen hallitsemista hankaloittaa se,
ettd yhteiskunnassamme ruokadrsykkeitd on kaik-
kialla ja ruokaa on saatavilla joka paikasta.

Jotkut PWVS-aikuiset voivat saavuttaa suhteellisen
hyvankin koulutustason, vaikka usein silloinkin oppi-
minen saattaa olla tavallista hitaampaa. He joutuvat
kuitenkin usein pettymdan, koska heidan on vaikea
|oytdd oikeaa tyopaikkaa.Yleensa vaikeudet tydssa-
kdaynnissd johtuvat sosiaalisten taitojen puuttees-
ta, haastavasta kayttaytymisestd, kyvyttomyydesta
sopeutua muutokseen sekd ylensyontiin liittyvista
ongelmista. PWS-nuoria voidaan auttaa kouluvuo-
sien aikana paasemaan jossakin maarin eroon niis-
td ongelmista, mutta on silti tirkead olla realistinen
tulevaisuuden uravaihtoehdoissa. Suurin osa PWS-
aikuisista tyoskentelee pdiva- tai tyotoiminnassa.

Itsendistyminen ja oma itsendinen eldma on tarke-
34 PWS-aikuisille. Nykyaan yha useammilla PVVS-
aikuisilla on mahdollisuus muuttaa pois lapsuuden-
kodistaan asumaan esimerkiksi kehitysvammaisille
tarkoitettuihin ryhmakoteihin tai asuntoloihin.

Vaikka PWS-henkil6t kohtaavat koko elimansa ajan
hyvin erityislaatuisia haasteita, oireyhtyman eri-
tyispiirteiden tunteminen ja niiden ymmartaminen
seka oikeanlainen tuki auttavat heitd elamaan hyvan
eldmén. PWS-aikuisten elimanlaatu on viime vuosi-
kymmenina huomattavasti parantunut seka elinika
on olennaisesti kasvanut.



PWS-julkaisumme
Prader—Willin oireyhtyman osaamiskeskus — tietoa tyén tueksi (2006)
Prader—Willin oireyhtyma (2., uudistettu painos 2008)
PWS ja liikunta (2., uudistettu painos 2008)
Prader—Willin oireyhtyma ja ruokavalio Milloin sy6daan? (2., uudistettu painos 2008)
PWS-oppilas koulussa (2., uudistettu painos 2008)




Uudenmaan vammaispalvelusaatio

Uudenmaan vammaispalvelusdition tavoitteena on edistdd vammaisten, erityisesti autististen ja
kehitysvammaisten henkildiden, asumis- ja toimintapalveluja, parantaa vajaakuntoisten tyollisty-
mismahdollisuuksia seka jarjestdd laadukkaita sosiaalipalveluja. Toiminta-alueena on Eteld-Suomen
laani.

Prader-Willin oireyhtyman osaamiskeskus

Prader—Willin oireyhtyman osaamiskeskus on Uudenmaan vammaispalvelusiitiossa vuosina
2006—-2010 toteutettava projekti, jonka rahoittaa RAY. Projektin tarkoituksena on kehittda Suo-
meen osaamiskeskus, joka hankkii ja tuottaa Prader—Willin oireyhtymaan liittyvaa tietoa ja osaa-
mista. Lisaksi keskus tiedottaa, kouluttaa ja neuvoo tavoitteenaan oireyhtyman tunnettavuuden
lisidaminen. Osaamiskeskus palvelee PWS-henkil6ita ja heidan ldheisidan, sosiaali- ja terveyden-
huollon ammattilaisia, opetusalan ammattilaisia ja muita sidosryhmia.
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