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PWS bakgrundsfakta

• 6-7 barn födds med PWS per år i Sverige

• Totalt cirka 400 personer med PWS i Sverige

• Cirka 150 vuxna 

• Ingen könsskillnad i förekomsten av PWS

• PWS uppstår nästan alltid spontant 



Kromosomfel orsak till PWS

Avsaknad av fungerande genkopior från fader på kromosom 15  

Cassidy et al 2011, Am J Med Genet



Holms kliniska kriteria för diagnos

Huvudkarakteristika:
Kortvuxenhet

Muskelsvaghet

Hyperfagi -stor risk för fetma

Nedsatt kognitiv funktion

Beteenderubbningar

Hormonella brister



Muskelsvaghet

• Startar under graviditeten men förbättras med åldern

• Beror på förändringar i muskelstrukturen och felaktiga impulser från 

centrala nervsystemet

• Orsakar nedsatt fysisk aktivitet, dålig balans och koordination

• Ökar risken för skolios

• Regelbunden fysisk träning nödvändig



Kyfos och Skolios är vanliga

•Kyphos •Skolios

Frekvens upp till 80% (≈2% i normal befolkningen)

Muskelsvaghet ökar risken



Hyperfagi (överätning)

• De flesta med PWS är besatta av mat och letar ständigt efter mat

• De samlar, gömmer, ljuger om mat, stjäler mat, äter ovanlig mat

• En strikt diet är obligatorisk för flertalet på grund av den stora risken 

för fetma, typ 2 diabetes, hjärt-kärlsjukdomar



Hyperfagins olika faser



Behandling av hyperfagi får högsta prioritet

Tsai et al 2018, J Med Econ.

Hög proritet

Låg prioritet

Bästa-Värsta Score (n=457)
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Studier av hyperfagi och fetma vid PWS



Stimulering av vagus nerven (VNS)

• Vagus nerven är involverat i 

signaler för mättnad mellan GI-

system och hjärnan 

• VNS används vid epilepsi och 

depression 

• VNS har rapporterats att minska 

vikt och aptit 

• Har testats på vuxna med PWS 

och de fick färre utbrott och 

lugnare beteende

• Över tid även minskning i vikten

• Pågående studie



Fetma

• Är den vanligaste orsaken till sjukdom och död vid PWS

• Mera fett än muskelmassa

• Stor risk att vikten ökar när skolgången slutar

• Fettmassan i större grad under huden och i mindre grad i magen

• Mindre uttalade negative konsekvenser för ämnesomsättningen

Goldstone. JCEM. 2001.



Försenat utveckling och kognitiva störningar

• Försenad motorik och språk

• Medel IQ 60 (40–90)

• De flesta vuxna kan läsa, skriva och göra enklare beräkningar

• De flesta tar studenten

• De flesta vuxna klarar ett skyddad arbete 



Beteende

• Beteendeproblem

– Utbrott, envist och kontrollerande beteende 

– Föredrar rutiner

– Tvångsmässigt beteende

– Vissa likheter med autism och ångest 

– Självskadebeteende 

• Beteende påverkar ofta relationer, boende och arbete

• Ökat frekvens av psykisk sjukdom 

– Psykoser hos 10%–20% 



Risker och utfordringar för den mentala 

hälsan hos vuxna med PWS

• Vid PWS finns ett speciellt mönster av nedsatt kognitiv, psykisk och 

social function

• Sociala relationer blir komplicerade

• Det är svårt att klara av olika krav och svårt att hantera förändringar

• Resultatet blir en kognitiv och känslomässig sårbarhet



Tillväxthormon (GH)



GHs effekter i kroppen

• Ökar längdtillväxten

• Ökar muskelmassan

• Minskar fettmassan

• Ökar ämnesomsättningen

• Förbättrar kolesterol

• Höjer blodsockret

Ålder och GH sekretion

Ålder



Elly Scheermeyer

University of Queensland, Australia 

Två flickor med 

PWS—

en har GH behandling 

den annan har inte

Flertal studier har visat att GH behandling till barn förbättrar 

längdtillväxt, kroppssammansättning, motorik och beteende



GH behandling till vuxna med PWS

Är inte en registrerat behandling 

Individuell bedömning krävs 



Sammanställning av studier med GH 

behandling till vuxna med PWS

22 artiklar med data från 364 vuxna med PWS

• Ingen förändring i BMI

• Förbättrad kroppssammansättning med ökad mängd fettfri 

kroppsmassa och minskat mängd kroppsfett 

Biverkningar

• Svullnad och huvudvärk, övergående ökat blodsocker

• Ingen ökat sömnapné 

Studier har också visat:

• Ökat fysisk aktivitet

• Förbättrad neuropsykologisk funktion och livskvalitet

Frixou Clin Endocrinol 2020



Brist på könshormon

hypogonadism



Hypogonadism är vanligt

Män

• Omoget utseende

• Mindre kroppsbehåring

• Ingen känt fertilitet

Kvinnor

• Oregelbunden eller ingen mens 

• Fyra dokumenterade graviditeter i hela värden



Behandling med könshormoner 

• Behandling med könshormon har hos båda kön god effekt på 

könskarakteristika, skelett och muskelmassa

• En studie av 22 män, 16-48 år, testosteron behandlade i 2 år

• Mera manligt utseende, fett massan minskade 7.8%, fett fria massa 

ökade 0.8 kg, ingen beteende förändringar

• Ingen studier om könshormonbehandling till kvinnor med PWS



Relationer-sexualitet



Behandling med könshormon?

• Individuell bedömning!

• Viktigt för ett vuxet utseende, mentala och kroppsliga
funktioner

• Bra för de flesta, men inte för alla

• Biverkningar?

25



Hypotyreos



Låga nivåer av sköldkörtelhormon 

Hypotyreos

En relativ låg frekvens av hypotyreos har rapporterats i några 
(men inte alla) studier.

Sköldkörtelhormonnivåerna bör följas regelbundet 



Brist på kortisol



Brist på kortisol (CAI)?

• CAI har rapporterats hos en hög andel av barn med PWS och har föreslagits 
vara orsaken till plötslig död

• I senare studier har CAI bara hittats hos ett fåtal

• Bedömning skall göras vid misstanke 



Kortisol nivåer över lång tid

• Kortisol lagras i hår

• Medianvärdet för kortisol i hår 

hos vuxna med PWS var 

högre än hos kontroller

• Kortisol i hår ökade vid stress

Resultaten tyder på normal funktion av binjurarna 

Shukur H, BMC 2020



Ultradian metoden-ny studie

Med denna metod kan kortisolnivåerna mätas var 20:e minut under ett dygn



Sammanfattning

• PWS är en ovanlig, multi-symptomatisk, genetisk sjukdom

• Hyperphagia och muskel svaghet ökar risken för övervikt

• Hormonbrister skall bedömas och eventuellt behandlas 

• Hormonbehandling botar inte själva sjukdomen men medför 

förbättringar

• Övervakat, strikt diet och regelmässig fysisk aktivitet är fortfarande 

hörnstenar i behandlingen



Sammanfattning

• Tidig diagnos, tillväxthormonbehandling och större kontroll av 

matintag har förbättrat livskvaliteten yngre generationer med PWS 

• Beteendeproblemen är kvar och är ofta en utfordring för personen 

med PWS, anhöriga och assistenter.



Film om PWS i olika åldrar

https://vimeo.com/242017102

https://vimeo.com/242017102


Tack för mig


