Prader-Willi-Syndrom

Ratgeber fir Betroffene

Dr. med. Constanze Lammer






Vorwort

Das Prader-Willi-Syndrom
Kleine Leute werden grofB3
Sicherheit durch Diagnostik
Noch nicht heilen, aber helfen
Glossar/Begriffserklérungen
Literaturverzeichnis

Nuitzliche Kontaktadressen

12

[IES

24

28

30






Vorwort

Liebe Eltern,

wird bei einem Kind das Prader-Willi-Syndrom diagnostiziert, stellt das im Leben seiner
Familie ein sehr einschneidendes Erlebnis dar. Vorausgegangen sind oft Tage des
Bangens, da der Start ins Leben nicht problemlos gelingen wollte. Oft bedeutet dann
die Diagnosestellung Erleichterung und Trauer zugleich. Erleichterung, denn Kinder
mit Prader-Willi-Syndrom kénnen heutzutage behandelt werden und haben eine gute
Lebensperspektive. Aber auch Trauer, denn die Hoffnung auf ein gesundes Kind hat

sich nicht erfillt.

Neugeborene mit Prader-Willi-Syndrom sind leise, zarte Wesen, denen es mit ihrem
Charme gelingt, die Herzen ihrer Familie zu erobern. Der Grundstein fir ein gemein-

sames Wachsen ist gelegt.

Diese Broschiire méchte Eltern von PWS-Kindern helfen, die besonderen Bediirfnisse
ihrer Kinder zu verstehen. Sie beschreibt neben dem typischen Entwicklungsweg die

Behandlungsméglichkeiten auf dem aktuellen Stand der Medizin.

Dr. med. Constanze Lémmer
Kinderklinik St. Bernward Krankenhaus Hildesheim



Das Prader-Willi-Syndrom

Kinder mit Prader-Willi-Syndrom (PWS) werden mit einer Haufigkeit von
1:10.000-1:12.000 Neugeborenen geboren. Das PWS wird durch einen Funktions-
verlust am langen Arm des véterlichen Chromosoms 15 hervorgerufen.!” Genauere
Untersuchungen zeigen, dass dieser Funktionsverlust durch drei unterschiedliche
Mechanismen verursacht werden kann. Bei 70 % der Kinder mit PWS liegt eine Deletion
vor. Das véterlich gepréigte Gen fehlt. Bei 30 % der Kinder mit PWS liegt eine maternale
uniparentale Disomie (UPD) vor. Beide Chromosomen 15 stammen von der Mutter. Selten
wird das PWS durch einen Imprintingdefekt? hervorgerufen. Dabei wird das véterliche
Chromosom 15 durch eine chemische Verénderung (Methylierung) inaktiviert. Die Ver-
anderung des Erbgutes entsteht spontan und zuféllig. Sie wird in der Fruchtwasser-
untersuchung nicht gefunden. Die Eltern von Kindern mit PWS sind meist gesund. Nur in

sehr seltenen Ausnahmeféllen besteht ein Wiederholungsrisiko fiir die Familie.

AuBerlich zeigen Kinder mit PWS Besonderheiten, die sie von den anderen Familien-
mitgliedern unterscheiden. PWS-Kinder sind eher kleiner im Vergleich zu ihren
Geschwistern, sie sind meist blond und hellh&utig. lhr Gesicht ist schmal und zeigt
mandelférmige Augen und eine schmale Oberlippe. Sie haben weniger Muskeln als
altersgleiche Kinder. Zum Glick haben ihre Muskeln eine normale Struktur und einen
normalen Muskelstoffwechsel. Das heif}t, sie kénnen durch gezieltes Training auf-
gebaut werden. Dies braucht jedoch Zeit. Deshalb verlaufen alle Entwicklungsschritte
auch deutlich langsamer. Bis auf wenige Ausnahmen lernen alle Kinder mit PWS Laufen
und Sprechen, meist auch Lesen, Schreiben und Rechnen. Kinder mit PWS essen fir ihr

Leben gern und sind eigentlich nie satt.



Mit Hilfe der Eltern missen sie lernen, eine fir sie in der Menge und in der Zusammen-

setzung angemessene Erndhrung zu akzeptieren, um die Entwicklung von Ubergewicht

zu vermeiden. Auch sonst benétigen sie klare Strukturen, um sich im Alltag gut zurecht-

zufinden. Kinder mit PWS kommen meist spéter in die Pubertét. Vereinzelt tritt eine

frihzeitige pubertére Behaarung auf. Haufig verlauft die Pubertét aber langsamer und

unvollstandig. Kinder mit PWS sind keine guten Verlierer. Sie sind auch schwer umzu-

stimmen, wenn sie sich etwas in den Kopf gesetzt haben. Ihr Arger kann sich dann in

gewitterartigen Verhaltensausbriichen duBern. Aber PWS-Kinder sind auch Familien-

menschen. Sie sind kommunikativ, kuscheln gern und suchen die Néhe von Erwachsenen

haufiger als die von Kindern. Dabei sind sie sehr anhénglich.
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Kleine Leute
werden grof3

Neugeborene und Séuglinge

Neugeborene mit PWS sind zufriedene Babys. Sie weinen selten und schlafen viel.
Aufgrund der fehlenden Muskelkraft haben sie sich schon im Mutterleib wenig bewegt.
Probleme bereitet ihnen deshalb auch das Trinken. Zu den Mahlzeiten missen sie
geweckt werden. Haufig benétigen sie anfangs zur ausreichenden Ernéhrung unter-
stitzend eine Magensonde.

Das Fittern nimmt in den ersten Lebensmonaten sehr viel Zeit in Anspruch. Das
Stillen gelingt leider nur selten und nur mit sehr viel Ausdauer. Demgegeniiber wird
der Umgang mit dem L&ffel haufig verbliffend leicht erlernt. In kleinen Schritten
werden motorische Fortschritte erreicht. PWS-Kinder krabbeln meist erst mit 15-18
Monaten und Laufen freimit 24 — 27 Monaten. Zu diesem Zeitpunkt beginnt sich auch die
Sprache deutlich zu entwickeln.® Dafir schenken sie ihren Eltern immer wieder ein
zartes Lécheln und ziehen sie mit Charme in ihren Bann.

Bei einigen Sduglingen mit PWS &uBert sich die Muskelschwéche auch in Atem-
problemen, die insbesondere im Schlaf auftreten. Diese Kinder benétigen deshalb fir

die Anfangszeit zu Hause einen Monitor zur Uberwachung.
Kleinkinder

Endlich wachsen die Interaktionsméglichkeiten mit der Umwelt. Schon lange schenkt
Ihnen Ihr Kind ein morgendliches BegriBungslécheln. Jetzt sitzt es morgens schon
im Bett, hebt die Hande und will hochgenommen werden. Schritt fir Schritt werden

neue Bewegungsfortschritte erreicht, so dass die meisten PWS-Kinder ihre Eltern



zwischen dem zweiten und dritten Geburistag mit dem freien Laufen iberraschen.

Mit ersten Worten und Wortkombinationen benennen sie Dinge, driicken Wiinsche
und Meinungen aus. Spétestens jetzt brauchen PWS-Kinder auch andere Kinder, um
sich weiter zu entwickeln. Sie gehen wie andere Kinder in Kindertagesstétten und
Kindergarten. Kleine Gruppen und integrative Einrichtungen werden den Bedirfnissen
der PWSKinder héufig besser gerecht. Fir Sie als Eltern stellt das Einbeziehen von
fremden Personen eine neue Herausforderung dar. Diese neuen Bezugspersonen
kénnen Sie gut unterstitzen, wenn sie von lhnen iber die besonderen Bedirfnisse lhres
Kindes angemessen informiert werden.

Nun hat lhr PWSKind auch die Méglichkeit, selbst einen Blick in den Kishlschrank
zu werfen. Klare Spielregeln im Umgang mit Essen sind deshalb jetzt sehr wichtig.
Dabei missen Oma und Opa ebenso wie der Kindergarten einbezogen werden.
Selbstbedienung ist dabei nicht gefragt. Dafiir sollte der Drang nach Selbstéandigkeit
in allen anderen Bereichen unterstiitzt werden. Kinder lernen beim An- und Ausziehen
mitzuhelfen, mit dem Loffel zu essen und sich das Gesicht zu waschen. Sie diirfen
auch erste kleine Aufgaben im Haushalt erledigen. Schrittweise weicht das Bobbycar

dem Dreirad und dem Laufrad.



Schulkinder

PWSKinder sind stolze Schulanfénger. Der erste Schultag bedarf einer griindlichen
Vorbereitung. Damit die Schule den Kindern auch Spaf3 macht, sollten die Eltern bei
der Schulauswahl die besonderen Starken aber auch den Férderbedarf ihres Kindes
beriicksichtigen. Beratend stehen dabei der Kindergarten, sozialp&diatrische Zentren,
der Kinder- und der Schularzt zur Verfigung. So féllt die Wahl durchaus auf unter-
schiedliche Schulen. Denn trotz vieler Gemeinsamkeiten zeigen sich jetzt auch unter-
schiedliche Bedirfnisse bei den Kindern mit Prader-Willi-Syndrom.

Alle PWS-Kinder brauchen klare Regeln. Vertraute Abléufe und Bezugspersonen
geben ihnen Sicherheit. Einige PWSKinder werden deshalb beim Schulbesuch durch
einen Schulbegleiter unterstitzt. PWS-Kinder haben ein gutes visuelles Geddchtnis. Mit
Ausdauer und Detailliebe arbeiten sie an kleinen Aufgaben. Gern beschéaftigen sie
sich mit Puzzeln. Dabei gehen sie haufig mit einer ganz eigenen Technik vor.* Abstrak-
tionen bereiten ihnen Schwierigkeiten. PWS-Kinder kennen meist gut ihre Grenzen. In
Uberforderungssituationen kénnen sie ihre Probleme nur mishsam sprachlich ausdriicken
und reagieren mit Verhaltensausbriichen. Dann ist das Feingefihl einer vertrauten Person

gefragt, um die Situation wieder zu glétten. Haufig hilft auch ein |, Time-out”.

Grof3e Kinder haben mehr Méglichkeiten und mehr Drang zur Essensbeschaffung als
kleine Kinder. Deshalb kommt dem Essensmanagement eine zentrale Bedeutung zu.
Die Entwicklung einer Adipositas muss unbedingt vermieden werden.

PWSKinder haben oft eine andere Vorstellung vom gemeinsamen Spielen. Bei der Ge-

staltung von sozialen Kontakten benétigen PWS-Kinder viel Unterstitzung. PWS-Kinder
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schwimmen gern. Viele von ihnen lernen im Schulalter Fahrradfahren, einige benétigen
weiterhin mehr Stabilitdt und bevorzugen ein dreirddriges Therapierad. Aber auch
andere Sportarten wie Judo, Tanzen, Gymnastik, Reiten oder Trampolinspringen werden
von PWSKindern gepflegt. Einige fahren auch gern Ski. Erlaubt ist alles, was Spaf3
macht. Der Sport sollte zu einem festen Bestandteil im Alltag entwickelt werden.

Die in der Schulzeit erworbenen Fahigkeiten und Fertigkeiten, das Wissen aber auch
soziale Kompetenzen sowie der Grad des verantwortlichen Selbstmanagements
werden den weiteren Lebensweg im PWS-Jugendalter bestimmen.

Die meisten PWS-Jugendlichen benétigen in unterschiedlichem Ausmaf3 weiterhin Hilfe

und Begleitung, vor allem im Umgang mit Essen und Geld.
Erwachsene

Auch Erwachsene mit PWS benétigen in ihrem Alltag Unterstitzung. Diese kann in
Abhéngigkeit von der vorherigen Entwicklung sehr stark variieren. Ein véllig unab-
héngiges und eigenverantwortliches Leben ist trotz aller Férderung aufgrund der
eingeschrdnkten Kompetenz im Umgang mit Essen und Geld bisher nicht erreicht
worden. Bei der Auswahl eines Arbeitsbereiches sollten essensbezogene Tatigkeiten
ausgeklammert werden, da der stédndige Umgang mit Lebensmitteln unkontrolliertes
Essen und psychische Belastung provoziert. So werden viele PWS-Betroffene in auf
das Krankheitsbild spezialisierten Einrichtungen betreut. Dabei ermdglicht die Vielfalt
der Betreuungskonzepte eine begleitete und individuelle Lebensplanung. Einer aktiven

Freizeitgestaltung, in der Sport einen festen Platz erhélt, kommt grof3e Bedeutung zu.



Sicherheit durch
Diagnostik

Friher wurden vor allem Kinder mit ausgepragter Adipositas, Kleinwuchs und Entwick-
lungsverzégerung mit Verdacht auf PWS untersucht. Inzwischen wird die Diagnose in
der Regel in den ersten Lebenswochen gestellt. Eine angeborene Muskelschwéche,
aufféllig kleine Héinde und FiiBe, besondere Gesichtsmerkmale und der Hodenhochstand
der Jungen lassen an ein PWS denken. Die Diagnose erfolgt mittels einer speziellen
genetischen Untersuchung, einem Methylierungstest. Mit einer kleinen Blutmenge kann

bereits bei Neugeborenen der Verdacht iiberpriift werden.




Noch nicht heilen,
aber helfen

Therapieméglichkeiten

PWS ist noch nicht heilbar. Durch ein ganzheitliches Behandlungsvorgehen kénnen
aber die Symptome und die Entwicklung der Kinder sehr positiv beeinflusst werden.
Ziel ist es, dass das PWS-Kind mit seiner Familie ein erfiilltes Leben fihren kann. Wie in
jeder Familie gibt es dabei Hohen und Tiefen, und manchmal kénnen auch Situationen
die Ressourcen einer Familie ibersteigen. Deshalb sollten alle Familien mit einem PWS-
Kind von Anfang an neben dem Kinderarzt vor Ort durch einen auf die Behandlung
von PWS sperzialisierten Kinderarzt begleitet werden. Nur so gelingt es, komplexe
Therapiemodelle auf das Kind und die Familie abzustimmen und dabei Wichtiges nicht

zu verpassen, aber auch Uberflissiges zu vermeiden.
Erndhrung

Die Ernéhrung hat in der Behandlung des PWS eine zentrale Stellung.

Wir unterscheiden verschiedene Phasen in der Entwicklung des Essverhaltens der
Kinder.® Im ersten Lebensjahr steht die Sicherung einer ausreichenden Energiezufuhr
im Mittelpunkt. Eine Entwicklung im unteren Gewichtsbereich altersgleicher Kinder
wird angestrebt. Als Orientierung dienen die 3.— 10. Perzentile der Wachstumskurven
altersgleicher Kinder. Wird die 3. Perzentile aufgrund erschwerter Nahrungszufuhr
nicht erreicht, kann z.B. Maiskeim&l zur Energieanreicherung dienen. Eine Zugabe
von Zucker oder Stérke ist nicht empfehlenswert. Bei der Auswahl der Nahrungs-
bestandteile sollte auf eine bewusste Geschmackspréigung geachtet werden. PWS-

Kinder sollten die Lebensmittel mit ihrem natirlichen Geschmack ohne Zuckerzusatz



kennenlernen. Neben der Sduglingsmilch kénnen Wasser und zuckerfreier Tee als

Getréink angeboten werden. Babyséfte sind (frucht)zuckerhaltig, geféhrden die Zahn-
entwicklung und verstérken den Drang nach SiiBem. Zum Durstléschen sind sie unge-
eignet. Nach dem ersten Geburtstag kénnen Muttermilch und S&uglingsmilch durch
Kuhmilch ersetzt werden. Anfangs braucht |hr Kind noch keine SiiBigkeiten, Eis oder

Kuchen.

Der Nahrungsaufbau orientiert sich an den Empfehlungen der Deutschen Gesellschaft fisr
Ern&hrung. Folgt man dem Beispiel der optimierten Mischkost®, ist eine gesunde, ausge-
wogene Ernéhrung fiir das PWS-Kind und seine Familie gesichert. Dabei benétigt das
Kind mit PWS weiterhin nur zwei Drittel der Energie eines altersgleichen Kindes.”8?
Eine dariber hinausgehende Nahrungsaufnahme fihrt zu vermehrtem Gewichtsan-
stieg und Fettaufbau. Eine feste Mahlzeitenstruktur, bestehend aus drei Hauptmahl-
zeiten und zwei kleinen Zwischenmahlzeiten, vermittelt dem Kind Sicherheit: ,Fiir mein
Essen sind Papa und Mama zustéindig, ich muss mich selbst nicht kimmern.” Die dabei
vermittelte Essengarantie, eine abwechslungsreiche Tagesgestaltung ohne Langeweile-
phasen und eine unsichtbare Lagerung der Lebensmittel sind die besten Instrumente
gegen eine unkontrollierte Nahrungsbeschaffung. Das Kleinkind mit PWS lernt jetzt
auch Erndhrungsalltag und -sonntag zu unterscheiden. An Geburtstagen kommt ein
Geburtstagskuchen auf den Tisch, an besonderen Tagen darf auch in Maf3en genascht
werden, wenn die Familie dann den Weg wieder zur Alltagsernéhrung findet. Eine
Naschdose, aus der das PWS-Kind einmal am Tag eine kleine SiBigkeit aussuchen
darf, entspannt die Situation. Auch Geschwisterkinder diirfen eine Naschdose haben

und nach gleichem Prinzip nutzen. Die Eltern setzen sich mit dem unterschiedlichen
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Energiegehalt von Lebensmittelgruppen auseinander und wenden ihr Wissen bei der
Mahlzeitenzusammensetzung an. Ansprechende Portionsgréfien entstehen durch die
Beriicksichtigung der Tellerregel: Der halbe Teller sollte mit Gemiise gefiillt sein. Kartoffeln,
Reis bzw. Nudeln machen jeweils ein Viertel der Portion aus. Das Fleischstiick
entspricht in der Gréf3e dem Handteller des PWS-Kindes.

Als Durstldscher sind weiterhin ausschlieBlich zuckerfreie Getréinke angesagt. Wichtig
ist es zu erkennen, wenn von offenen Essensvorréten im Haushalt eine quélende Anzie-
hungskraft ausgeht, die alle Aufmerksamkeit des PWS-Kindes bindet und das PWS-
Kind vom kreativen Spiel abhélt. Solch eine Situation kann durch ein AbschlieBen der
Lebensmittelvorrdte entspannt werden. Manche Jugendliche mit PWS kennen ihre
Schwdéchen und bitten um ein AbschlieBen der Kiiche, wenn die Eltern aus dem Haus

gehen, da sie Angst haben, dem inneren Drang nach Essensbeschaffung nachzugeben.
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Die Essensgewohnheiten und -spielregeln in der Familie sollten den mitbetreuenden

Familienmitgliedern und Freunden vermittelt werden. Wenn alle an einem Strang ziehen,
werden keine falschen Erwartungen geweckt, die Gefahr auf Enttduschungen bergen.
PWSKinder lernen ihre Ernéhrung zu akzeptieren. In Gegenwart ihrer Eltern gelingt es
einigen sogar, ungeeignete Angebote abzulehnen. Dennoch stellen unerwartete
Gelegenheiten zur Selbstbeschaffung auch fiir Jugendliche und Erwachsene mit PWS
eine grof3e Herausforderung dar und k&nnen meist nur in Begleitung bewdltigt werden.

Dadurch bediirfen auch Freizeitaktivitéten mit anderen Jugendlichen genauer Absprachen

und Vorbereitungen.
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* auBer stérkereichem Gemiise, z.B. Mais, Erbsen; # auler Banane 110 kcal; 2 Schwein, Rind, Gefligel ohne Haut
¥ Mett, Bratwurst, Bockwurst, Fleischwurst

Kinder essen mit den Augen. Ein gefillter Teller l&sst die Herzen der PWS-Kinder hsher

schlagen. Trotzdem darf der Energiegehalt einer Mahlzeit ein individuelles alters- und
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gréBBenabhéngiges MaB nicht Gbersteigen. Beriicksichtigt man den unterschiedlichen
Energiegehalt der Lebensmittel, kann man leicht den Kaloriengehalt der Mahlzeit
variieren. Eine Verschiebung zu den ,grinen” Lebensmitteln hilft bei der Senkung der
kalorischen Dichte der Mahlzeiten. In 1 kg Gemiise steckt ebenso viel Energie wie in
100g Bratwurst. Anstatt 100g Schokolade kénnte man bei gleicher Kalorienzahl
ungefdhr 1kg Obst oder 1,8 kg Gemise essen.

Bewegung

Neben der Ernéhrung hat die Bewegung den wichtigsten Stellenwert in der Therapie
des PWS. In den ersten beiden Lebensjahren steht der gezielte Muskelaufbau durch
Krankengymnastik im Mittelpunkt. PWS-Kinder miissen zunéchst Muskeln aufbauen,
um die motorischen Meilensteine der Entwicklung bewdiltigen zu kénnen. Dies kann in
einem sehr effektiven Zei-Nutzen-Verhéltnis mittels Krankengymnastik nach Vojta, aber
auch spielerisch mit hdherem Zeitaufwand durch eine Behandlung nach dem Bobath-
Konzept erfolgen.

Beide Therapieformen stellen unterschiedliche Anforderungen an die Eltern und die
Mitarbeit des Kindes: Das individuelle Therapievorgehen sollte mit dem die ganzheit-
liche Behandlung koordinierenden Kinderarzt und einem erfahrenen Physiothera-
peuten geplant werden. Therapien sollten zeitlich begrenzt sein und konkrete Ziele
verfolgen. Sie missen Zeit fir ein normales Familienleben lassen.
Entwicklungsneurologische Untersuchungen helfen, Entwicklungsfortschritte genauer
zu erkennen und die Therapie individuell anzupassen. Je rascher der Aufbau des

Muskeltonus gelingt, desto frisher kann das PWS-Kind in den Erfahrungsaustausch mit
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seiner Umwelt treten. Anfangs robbend, spéter krabbelnd und am Ende laufend

erobert es seinen Lebensraum. Sitzen erfordert eine stabile Rumpfmuskulatur, diese
wird durch intensives Krabbeln gebildet. Kommt ein Kind selbstédndig zum Sitzen,
verfigt es Uber eine ausreichend kréftige Rumpfmuskulatur, um im Sitzen essen und

spielen zu kénnen.

Ab dem ersten Lebensjahr kann die kognitive Entwicklung ergénzend durch Frihférde-
rung angeregt werden. Nach dem Erlernen des freien Laufens steigt die Sehnsucht
nach dem Spiel mit altersgleichen Kindern. Anstatt der Einzelkrankengymnastik steht
deshalb jetzt haufig psychomotorisches Turnen auf dem Plan. Durch andere Kinder
erfahren die PWS-Kinder eine grofle Anregung und sammeln so gemeinsam Bewe-
gungserfahrung. Ergotherapie dient dem Erlernen komplexerer Handlungen und hilft

bei der Schulung der Feinmotorik und somit der Schulvorbereitung.

PWS-Kinder haben ein sehr gutes Sprachversténdnis. Einige PWS-Kinder brauchen
Unterstitzung beim Erlernen der aktiven Sprache. Hier ist eine logopédische Behandlung
angezeigt. Neben den erwdhnten Therapieverfahren stehen weitere Behandlungsmég-
lichkeiten zur Verfigung. Bei der Auswahl sollte jedoch immer darauf geachtet werden,

dass geniigend Zeit zum Spielen und fiir ein gemeinsames Familienleben bleibt.

Spatestens im Grundschulalter steht die Suche nach einer regelmaBigen Sportart in
einem geeigneten Sportverein auf der Tagesordnung. Dabei missen die lokalen Ange-
bote gepriift werden. Sport stellt fir ein PWS-Kind eine wichtige Freizeitbeschéftigung

dar, die nachdriicklich gepflegt werden sollte. Neben der Bewegungserfahrung werden
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hier auch soziale Kompetenzen vermittelt. Stehen keine geeigneten Angebote zur Ver-
figung, sollte der Wochenplan feste Familienspaziergénge, -schwimmstunden oder
fahrradrunden beinhalten. RegelméBige kleine Bewegungsiibungen zu Hause kénnen
vor dem Abendbrot einen festen Platz erhalten. Sport und kérperliche Aktivitat sind
wichtige Bausteine einer gesunden Lebensweise. Sie erhéhen den Energieverbrauch,
aktivieren den Stoffwechsel und vermitteln positive Bewegungserfahrung. Fiir Schulkinder

und Erwachsene wird eine tdgliche 45-minitige aktive Bewegungszeit angestrebt.
Wachstumshormontherapie

Seit dem Jahr 2000 besteht fiir Kinder mit Prader-Willi-Syndrom die Méglichkeit, das
Langenwachstum und den Aufbau der Muskulatur durch die Behandlung mit Wachs-
tumshormon zu unterstitzen. Ab dem ersten Lebensjahr liegen dazu ausreichende
Erfahrungen vor. Die Méglichkeiten eines friheren Behandlungsbeginns werden noch
geprift.

Die Behandlung mit Hormonen gehért in die Hand eines erfahrenen Kinder-
endokrinologen. Er fihrt die notwendigen Voruntersuchungen durch, ermittelt die indi-
viduelle Eigenproduktion und berechnet die notwendige Dosis. Kontraindikationen
missen ausgeschlossen werden. Dazu sind weitere Blutentnahmen, Untersuchungen
der Herzfunktion und des Schlafes erforderlich. Eine Réntgenuntersuchung der linken
Hand gibt Auskunft Gber das Knochenalter. Sind alle Voruntersuchungen abgeschlossen,
erfolgt die tégliche Behandlungsdurchfihrung zu Hause durch die Eltern.
Wachstumshormon besteht aus Eiweif3stoffen. Diese Eiweifle werden bei der Passage

des Magens zerstért. Als Saft oder Tablette eingenommen, wdéren sie deshalb unwirksam.
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Wachstumshormon muss  des-

halb in flissiger Form unter die
Haut gespritzt werden. Diese
Lasung wird kinstlich hergestellt.
Das Spritzen erfolgt mit Hilfe
eines Pens, der mit der flissigen
Wachstumshormonlésung gefillt
ist. Die richtige Dosis wird dabei
fir jeden Patienten individuell
vom behandelnden Arzt ermit-
telt. Die Eltern erlernen in einer
Schulung die Handhabung des
Pens. Die Injektion unter die Haut
ist aufgrund der scharfen, sehr
disnnen Nadel nur wenig zu
spiren. Zudem haben Kinder mit
PWS ein geringeres Schmerz-
empfinden. Mit der abendlichen
Medikamentengabe  wird  der
physiologische nachtliche Anstieg
der kérpereigenen Wachstums-
hormonproduktion nachgeahmt.
So wachsen auch PWS-Kinder
im Schlaf.



Ohne Wachstumshormontherapie bleiben Jungen und Mé&dchen mit PWS oft deutlich
kleiner als der Durchschnitt. Jungen erreichen oft nur eine EndgréBe um 155cm,
Mé&dchen um 147 cm.® Diese Prognose kann mit Wachstumshormon deutlich verbessert
werden. Der Wachstumsverlauf wird anhand einer Perzentilenkurve Gberprift. Durch
Woachstumshormon wird auch das Muskel-Fett-Verhdltnis verbessert, die Knochen
werden stabiler. Schon bald wird das PWS-Kind aktiver sein und sich rascher nach
kérperlicher Anstrengung erholen. Endlich hat es die Méglichkeit, sich intensiver in das
Spiel mit anderen Kindern einzubringen. Die positiven Bewegungserfahrungen stérken
das Selbstvertrauen und machen Lust auf neue Entdeckungen. Das Hand- und FuB-
wachstum wird angeregt und kann eine altersgerechte Gréf3e erreichen. Dadurch wird
das Greifen und Hantieren mit Spielzeug erleichtert. Ein besonders guter Behandlungs-
erfolg wird erreicht, je mehr die Kinder Gelegenheit haben, ihre dazugewonnene Mus-

kelkraft im Rahmen von regelmé&Biger Bewegungsaktivitét zu nutzen und zu trainieren.

Die Behandlung mit Wachstumshormon kann aber die Bemiihungen um eine angemes-
sene Erndhrung und Bewegung nicht ersetzen. Fiir einen optimalen Behandlungserfolg
ist das Zusammenwirken einer PWS-gerechten Erndhrung, einer sportlich-aktiven
Freizeitgestaltung und einer zuverl@ssigen, regelméBigen abendlichen Wachstumshor-
mongabe entscheidend. Eine UbermdfBige Gewichtszunahme muss unbedingt
vermieden werden, da sie Stérungen im Zuckerstoffwechsel beginstigen kann.' Im
Therapieverlauf sind regelméBige Kontrolluntersuchungen durch den behandelnden
Kinderendokrinologen erforderlich. Die Wachstumshormonbehandlung kann nach

aktuellem Stand der Medizin bis zum Erreichen der EndgréBe durchgefihrt werden.
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Therapie-Durchfihrung
Téglich 1x spritzen:

* Abends vor dem Schlafengehen

* Injektion in das Unterhautfetigewebe

* Injektionsstelle taglich wechseln

* Wird eine Injektion vergessen, am
néchsten Tag die ibliche Dosis ver-
abreichen (keine doppelte Hor-

mon-menge spritzen!)

Wichtig: Das Hormon muss im

Kihlschrank aufbewahrt werden.

22

Schematische Darstellung der geeigneten Injektionsstellen fir
das Wachstumshormon.
Wichtig ist der tagliche Wechsel der Stelle, um einen &rtlichen
Abbau des Fetigewebes und Vernarbungen mit ungleichméfiger
Aufnahme des Hormons in den Kérper zu vermeiden.



Gemeinsam sind wir stark

Kommt ein Kind mit PWS in eine Familie, wird aus dieser iiber Nacht eine ganz
besondere Familie. Die Beschéftigung mit den Bediirfnissen eines besonderen Kindes
ffnet den Blick fir wertvolle Kleinigkeiten im Leben. Lebensziele und Werte werden
Uberpriift und neu definiert.

Auf diesem Weg sind die Familien nicht allein. Eine zentrale Rolle im Netz-
werk der Unferstitzungsangebote nimmt die PWS Vereinigung Deutschland
e.V. ein. Hier versteht man die Sorgen der Familien mit einem PWSKind. Fach-
liche Informationen werden weitergeben und Kontakte zu Gleichgesinnten und
behandelnden Experten vermittelt. So kann dem Kind und seiner Familie von
Beginn an die Behandlung nach dem aktuellen Stand der Wissenschaft erméglicht
werden.

In die Therapieplanung und -durchfihrung werden das Kind mit PWS und seine
Familie aktiv einbezogen. Im Alltag ist es wichtig, familidre Ressourcen zu nutzen, aber
auch Grenzen der Belastbarkeit rechtzeitig zu erkennen. ,Kindern kann es nicht besser
gehen als ihren Eltern”. Deshalb ist es wichtig, dass eine Familie zusétzliche Hilfs- und
Unterstitzungsangebote kennt und nutzt. Als Teil der groBen PWS-Familie spirt jede

einzelne Familie die Kraft der Gemeinschaft.
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Glossar/
Begriffserkldrungen

Adipositas

Deletion

Dolichocephalus

Epiphysenfuge

Floppy infant

Hormone

Hyperphagie

Hypoglykdmie

Hypogonadismus

Hypophyse

Hypothalamus
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Gewicht und /oder Kérperfettanteil liegen oberhalb der
Altersnorm, definiert an der 97. Perzentile

Verlust eines Chromosomenabschnitts

schmale Schédelform, der Langendurchmesser des Sché-
dels ist vergréBert

Wachstumsfuge der langen Knochen, z.B. der Fingerkno-
chen; aus ihrer Gréfe lasst sich das Knochenalter ablesen;
mit dem Verschluss der Wachstumsfugen endet auch das
Knochenwachstum

»schlaffes” Kind, Kind mit niedrigem Muskeltonus

Botenstoffe, die im Ké&rper iber die Blutbahn Infor-
mationen zwischen Organen und Zellen vermitteln und
verschiedene Prozesse steuern

iberméBige Nahrungsaufnahme

Unterzuckerung, ein Zustand, der durch ein iberméaBiges
Absinken des Blutzuckers entsteht

unvollsténdige oder fehlende Ausprégung der priméren
und sekunddren Geschlechtsmerkmale

im Kopf sitzende Hirnanhangsdriise, der eine zentrale
ibergeordnete Rolle bei der hormonellen Regulation im
Kérper zukommt; hier wird auch das Wachstumshormon
gebildet

Region des Zwischenhirns; steuert die Hormonproduktion
der Hypophyse



IGF-1

(Insulin-like
Growth Factor 1)
Imprinting

Kinderendokrinologe

Knochenalter

Kryptorchismus
maternal

Methylierungstest

Mikroakrie

Muskelhypotonie
Onychophagie

ein Protein, das unter Einfluss des Wachstumshormons in

der Leber gebildet wird; wirkt als Wachstumsfaktor bei der
Regulation des Knochenwachstums

Pragung des Chromosoms, Informationen sind nur auf
dem véterlichen oder mitterlichen Gen aktiv

Kinderarzt, der auf die Abklérung und Behandlung von
Hormonstérungen spezialisiert ist

beschreibt die biologische Reife, also den Entwicklungs-
stand des Skeletts; bei einem Kind mit verzdgertem
Knochenwachstum liegt auch das Knochenalter unter dem
chronologischen, also dem tatsdchlichen Lebensalter

versteckte Lage der Hoden im Bauchraum
von der Mutter abstammend

Gentest zum eindeutigen Nachweis des Prader-Willi-
Syndroms, der allerdings nicht zwischen den verschie-
denen Ursachen unterscheiden kann

Hande und FifBe sind deutlich kleiner als bei alters-
gleichen Kindern

Muskelschwdache

Nagelkauven
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Perzentilen

Pes planus
PWS

SGA
(Small for
Gestational Age)

Skin picking

Skoliose

Strabismus
subkutane Injektion

UPD
(uniparentale Disomie)

Valgusstellung
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Prozentlinien, erstellt auf der Basis von regelméfigen

statistischen Messungen der Kérperhdhe /Hénge und des
Gewichts. Die 50. Perzentile (Mittelwert) wird als der Norm-
wert fir den Wachstumsvergleich von Kindern gleichen
Alters und Geschlechts definiert. Kinder mit einer Kérperlén-
ge unterhalb der 3. Perzentile gelten als , kleinwiichsig”; eine
Kérperléinge iber der 97. Perzentile gilt als ,Growuchs”

abgeflachtes FuBgewslbe
Prader-Willi-Syndrom

Sammelbegriff fir jede Form von vorgeburilicher
Wachtumsverzégerung

zwanghaftes Zupfen oder Reiben an der Haut als
Ausdruck einer fehlenden Impulskontrolle, vor allem bei
Unbehagen oder Langerweile

seitliche Verbiegung der Wirbelséule mit Drehung der
einzelnen Wirbelksrper

Schielen, Abweichen der Augenachse von der Normalstellung
unter die Haut spritzen

Abstammung beider Chromosomen von einem Elternteil

konkave Stellung der Knochen und Gelenke, ,X-Beine”
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Nutzliche
Kontaktadressen

Prader Willi Syndrom Vereinigung Deutschland e.V.
Méihlenstrafle 16

29221 Celle

Telefon: 05141/3747327

E-Mail:  info@prader-willi.de

BKMF e.V.
Beratungs- und Geschéftsstelle im
Deutschen Zentrum fir Kleinwuchsfragen

Leinestraf3e 2
28199 Bremen

Telefon: 0421 /3361690
Fax: 0421/33616918
E-Mail:  info@bkmf.de
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