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Prader-Willin oireyhtyma

Prader—Willin oireyhtyma (Prader—Willin syndroo-
ma, PWS) on harvinainen geneettinen 15. kromo-
somin kehityshidiridoireyhtyma, johon liittyy lukuisia
erilaisia oireita ja ominaisuuksia, joiden esiintyminen
ja vaikeusaste vaihtelevat yksilosta toiseen.

Poikkeamat kromosomissa 15 vaikuttavat aivoissa
sijaitsevaan hypotalamukseen. Hypotalamus sdite-
lee sen alla olevan pienen umpieritysrauhasen, ai-
volisakkeen, toimintaa ja toimii samalla myds link-
kina umpieritysjarjestelman ja keskushermoston
eri osien vililli. Hypotalamuksen toimintahdirion
oletetaan olevan syynd moniin PWS:aan liittyviin
oireisiin.

Vastasyntyneelld PWS:n péapiirteisiin kuuluvat alen-

tunut lihasjanteys (hypotonia) sekd sydmisongelmat.

Myohemmissa lapsuudessa seki aikuisuudessa tyy-
pillistd on liiallinen ruokahalu ja ylensyonti (hyper-
fagia), joka kontrolloimattomana johtaa vaikeaan
ylipainoon. Lisdksi PWS:n piipiirteisiin  kuuluvat
tietyntyyppiset kdyttidytymisen piirteet, kehityksen
viivastyminen ja kehitysvammaisuus, oppimisvaike-
udet, fyysisen kasvun hiiriot sekd puutteellinen su-
kupuolinen kehitys (hypogonadismi), jonka vuoksi
puberteetti jid yleensd epatdydelliseksi. Tyypillisia
kasvojen ja kehon piirteitd ovat mantelinmuotoiset
silmidt, kapea otsa ja kapeat kasvot, suora nend, pieni
suu ja ohut ylahuuli seka alaspdin kddntyneet suupie-
let, vaalea iho ja hiukset seka pienet jalat ja kidet.

Edella mainittujen oireiden ja ominaisuuksien lisaksi
PWS:aan liittyy useita muita oireita tai ominaisuuk-
sia, joiden esiintyminen vaihtelee yksilosta toiseen.

PWS:aan ei ole olemassa parantavaa hoitoa, joskin
joitakin sen oireita voidaan korjata leikkaus-, ladke-
tai hormonihoidoilla. Lisaksi PWS-henkilon elaman-
laatua parantavat:

* yksilollinen ruokavalio ja oikeat ruokailutottu-
mukset

* saanndllinen liikunta

* PWS-henkilolle tyypillisten kdyttaytymisen piir-
teiden ymmartiminen ja niiden huomioiminen
elinymparistossa

* erilaiset terapiat (mm. puheterapia, fysio- ja toi-
mintaterapia)

Oireyhtymin hoitoa, seurantaa ja kuntoutusta kos-
kevat ratkaisut tehdddn aina yksilSllisesti hoitavien
ladkarien ja muiden hoitoon kiintedsti liittyvien tyo-
ryhmien toimesta. My6s liitannaissairauksien hoito
toteutetaan yksilollisesti.

PWS diagnosoidaan DNA-testien avulla tihdn asi-
aan erityisesti perehtyneessa laboratoriossa.

Oireyhtymaa tavataan kaikilla roduilla ja molemmil-
la sukupuolilla. Useimmiten oireyhtymad ei ole pe-
riytyvd. Suomessa arvioidaan olevan noin 150-170
PWS-henkil6a.




PWS:n haasteet liikkumiselle

Alhainen lihasjanteys (hypotonia)

Prader—Willin oireyhtymdian liittyva alhainen lihas-
janteys (hypotonia) ilmenee heti syntyman jilkeen
vastasyntyneen velttoutena. Vaikka yleinen lihashy-
potonia vihenee ian myota selvidsti, jatkuu se jon-
kin asteisena myds aikuisidlld. Hypotonia ei johdu
lihaksista, joiden rakenne on normaali, vaan sen ai-
heuttaa aivoperdinen hdirié. My6s motorinen kehi-
tys on usein selvasti jiljessa.

Alhaisen lihasjanteyden lisiaksi PWS-henkil6illd esiin-
tyy puutteita tyypillisesti myos tasapainossa ja koor-
dinaatiokyvyssa. Ndiden puutteiden vuoksi suurista
liilkeradoista selviytyminen saattaa tuottaa vaikeuksia.
Toisinaan yksinkertaisetkin liikkeet, kuten juokse-
minen, kiipeaminen ja hyppiminen, voivat olla suuria
haasteita. Myos hienomotoriikassa sekd kidden pu-
ristusvoimassa esiintyy yleisesti puutteita, joten esi-
merkiksi piirtaminen, kirjoittaminen ja leikkaaminen
voivat tuottaa vaikeuksia. Toimintaterapia on tall6in
usein tarpeellista.

Liikunnalla ei voida parantaa kokonaan hypotoniaa,
mutta lilkunnan puute lisdd selvdsti niitd ongelmia,

joita hypotoniasta yleisesti henkildlle aiheutuu. On-
gelmia voidaan helpottaa liikunnan ja sadannéllisten
lihasharjoitusten lisaksi myds kasvuhormonihoidol-
la seka fysioterapialla.

Ylipaino

PWS-henkilolla esiintyva ylipaino aiheutuu seka
liiallisesta ruokahalusta ettd kulutukseen ndhden
liian suuresta energian saannista. Oireyhtymadan
littyy tyypillisesti kylldisyyden tunteen puutteesta
johtuva syomishiirio, joka ilmenee pakonomaisena
syOmisend sekd epanormaalin suurena kiinnostuk-
sena ruokaa ja syomista kohtaan. Liiallinen ener-
giansaanti johtuu osaltaan siitd, ettd PVWS-henkilon
keskim@irdinen energiantarve on vain noin 60 %
terveen henkilon energiantarpeesta. PVWS-henkilon
lihakset ovat pienet ja lihasjanteys alhainen, joten li-
hakset tarvitsevat vihemman energiaa kuin terveen
normaalipainoisen henkilon lihakset. Ylimadardinen
energia kertyy nopeasti elimistdon ja muuttuu ras-
vakudokseksi. llman niukasti energiaa siséltavaa ruo-
kavaliota seka riittavaa liikuntaa voi PWS-henkilolle
kehittyd hyvin varhaisessa idssa vaikea ylipaino.




Ylipaino tekee liilkkumisen hankalaksi ja osaltaan se
myOs rasittaa voimakkaasti polvinivelid. Polvet ovat
kantavia nivelid, joiden pailla kehon paino lepéa. Nii-
den riittdva toiminta on liikkumisen edellytys.

Osteoporoosi

PWS-henkiloilld saattaa esiintyd osteoporoosia el
luumassa on pienentynyt, luu haurastunut ja luun
murtuma-alttius kasvanut. Osteoporoosin paras
hoito on ennaltaehkdisevaa. Osteoporoosia voidaan
ehkadista luustoa kuormittavalla liilkunnalla seka riitta-

vasti kalkkia ja D-vitamiinia sisiltavalla ruokavaliolla.

Myds sukupuolihormonivajeen korvaushoidolla on
tarkeda merkitys osteoporoosin ennaltaehkaisyssa.

Liikunnan merkitys osteoporoosin ehkaisyssa ja
hoidossa on tdrked. Luustoa ja lihaksistoa kuor-

mittava liikunta lisda luun huippumassaa ja lujuutta.

Kaveleminen, etenkin sauvakivelyn muodossa, on

yksi parhaimmista lilkuntamuodoista osteoporoo-
sin ennaltaehkdisyssa. Sitd voi harrastaa missa vain
ja milloin vain.

Osteoporoosi tekee luut herkiksi murtumille. PWS-
henkildilla on olemassa lisaantynyt riski erilaisille
onnettomuuksille ja luunmurtumille, silla huono
tasapaino, pienikokoisuus sekd koordinaatiokyvyn
puute voivat herkasti aiheuttaa kaatumisen tai pu-
toamisen. On my6s hyva huomioida, ettd PVWS-hen-
kiloilla on usein varsin korkea kipukynnys, joten han
ei valttamatta tunne kaatumisesta johtuvan vamman
aiheuttamaa kipua. Korkean kipukynnyksen takia
jopa luunmurtumia on raportoitu joskus jaineen
huomaamatta.




Sydamen ja hengityselinten toi-
minta

Vaikea ylipaino rasittaa sydantad ja vaikeuttaa hengi-
tyselinten toimintaa. PWS-henkildiden hengitys on
tyypillisesti tihedd ja pinnallista. He myos hengasty-
vat helposti. Hypotonia edistdd hartioiden sisaan-
pain kiertymistd aiheuttaen ryhtivikoja. Nama ryh-
tiviat voivat osaltaan vaikeuttaa hengittamista. Lii-
kunnan ja harjoittelun avulla voidaan parantaa huo-
mattavasti hengityselinten toimintaa. Harjoittelussa
tulee aina ottaa huomioon yksilon fyysisen kunnon

rajoitukset ja suhteuttaa harjoittelu sitd vastaavaksi.

PWS-henkil6illd esiintyy usein myds uniapneaa el
unen aikana tulevia hengityskatkoja.

Skolioosi

PWS-henkil6illd saattaa esiintyd my0s eriasteista sel-

kdarangan sivusuuntaista kdyristymista eli skolioosia.

Kayristymiseen liittyy usein nikamien kiertyminen
pystyakselinsa ympari ja muutoksia ryhdissa. Skoli-

oosin hoitona kaytetdan ensisijaisesti tukiliivihoitoa.

Mikali tukiliivihoito ei riita, voidaan turvautua leik-
kaushoitoon. Skolioosi ei ole este liikkumiselle.

Liikunta osaksi elamaa

Saanndllisen liilkunnan merkitystd ei voi PWS-hen-
kilon kohdalla liikaa korostaa. Liikunta tuottaa hyvaa
oloa, iloa ja parantaa toimintakykya. Liikunta lisaa
lihasmassaa ja energian kulutusta, jotka puolestaan
lisdadvit elimiston aineenvaihduntaa. Liikunnalla on
suuri merkitys myos painonhallinnassa. Lisaksi lii-
kunta saa ajatukset pysymaan poissa ruoasta ja syo-
misesta.

| |

Saannollinen liikunta |
* lisda lihasjanteyttd ja -massaa

* lisda luuntiheyttd ja ehkdisee osteoporoosia

* parantaa koordinaatiota ja tasapainoa I

¢ edistaa nivelten toimintaa

*  pitdi hengitys- ja verenkiertoelimistéd kun- |
nossa |

* parantaa sokeriaineenvaihduntaa

e pitdd painoa hallinnassa ja vie ajatukset pois
syomisesta

¢ kohottaa mielialaa ja ehkdisee masennusta |

* parantaa Yyleiskuntoa ja eliminlaatua sekﬁl
ehkaisee lisdsairauksia.

|




Ulkoiluun ja liilkkumiseen tulee kannustaa jo var-
haislapsuudesta saakka. Liikkuminen tulisi sisallyttaa
mahdollisimman varhaisessa vaiheessa saannolli-
seksi osaksi PVWS-lapsen paivarytmia, silla varhaiset
liikuntatottumukset edistavat positiivisen suhtautu-
misen syntymista liilkkumista kohtaan. My6s nuoren
ja aikuisen paivaohjelman tulisi aina sisédltaa saannol-
lisia liikuntatuokioita.

Heikko lihasvoima, tasapainovaikeudet, mahdollinen
ylipaino, hengdstyminen seka puutteellinen koordi-
naatiokyky tekeviat liikkumisen usein vaivalloiseksi,
jolloin liilkkumista ei valttamatta koeta kovin mielui-
saksi. Myos epdonnistumiset seka itsensa vertaami-
nen terveisiin ikdtovereihin vaikuttavat itsetuntoon
seka haluun liikkua. PWS-henkil6t tarvitsevat paljon
rohkaisua ja kehuja motivoituakseen omien kykyjen
ja taitojen mukaiseen liikkumiseen.

On hyva kuitenkin muistaa, ettd liikkuminen ei saa
perustua pakkoon, vaan sen on oltava mukavaa.
Toisinaan on tarkedi, ettd jo pelkdstdan yrittimista
arvostetaan. lan myotd kannustamista ja rohkaisua

tarvitaan yha enenevissa mdarin. Kannustimena hy-
vastd suorituksesta voidaan kayttdd kehujen lisaksi
my0s erilaisia pienia kannustuspalkintoja, jotka mo-
tivoivat liilkkumaan.

Koulussa PWS-nuorta ei tule vapauttaa liikunnas-
ta, jos terveys ei sitd muuten vaadi. Pienilld sovel-
luksilla ja houkutteilla voi liikunnasta tehda hanelle
sopivaa ja mieluisaa. Jos oppilas ei kayttaytymisensa
takia pysty osallistumaan yhteisille liikuntatunneille,
voidaan liikuntatuokio korvata esimerkiksi teke-
malla kavelylenkki koulun ymparistossd. Valvonta
on tilléin tietenkin valttamatonta. Liikunnalliset ta-
voitteet tulisi aina sisallyttad myés HOJKS:iin (hen-
kilokohtaisen opetuksen jdrjestimistd koskevaan
suunnitelmaan).



Millaista liikuntaa?

Ensisijaisen tirkeda on, ettd liikutaan saannéllisesti
— tavalla tai toisella. Omat fyysiset kyvyt, kiinnos-
tuksen kohteet ja mieltymykset ovat aina mielek-
kdan liikkumisen lihtokohtana. PWS-lasta, nuorta
seka aikuista tulee rohkaista ja kannustaa erilaisten
likuntamuotojen kokeilemiseen — han voi yllattaa
osaamisellaan ndin paittiessaan!

Suositeltavaa liikuntaa on erityisesti kestavyyslii-
kunta, silld se kuluttaa tehokkaasti energiaa, paran-
taa syddamen ja keuhkojen toimintaa sekd vahvistaa
lihasvoimaa. Kestavyydelld tarkoitetaan elimiston
kykya vastustaa vasymysta pitkaaikaisesti. Kestavyys-
likunta on pitkdan kestdvda liikuntaa, joka nostaa
jonkin verran sydamen sykettd. Kestavyysharjoittelu
on luonteeltaan tasavauhtista tai lyhyelld palautuk-
sella tapahtuvaa intervalliharjoitusta, jossa syketaso
pysyy alhaalla. Palautusaika tulisi olla pienempi kuin
rasitukseen kaytetty aika. Hyvda kestdvyyskuntoa
kehittavid lajeja ovat esimerkiksi kdvely ja sauvaka-
vely seka uinti.

Voima- ja lihaskuntoharjoittelu vahvistaa tuki-
ja liilkuntaelimistod. Hyva lihaskunto parantaa myos
tasapainoa, mika on tirkedd horjahdusten ja kaatu-

jeja ovat kaikenlaiset jumpat ja kuntosaliharjoittelu.

Nopeus- ja liikkuvuusharjoitukset puolestaan
parantavat liikkuvuutta ja koordinaatiota. Suositel-
tavia ovat mm. sellaiset urheilulajit ja pelit, jotka
tukevat motoristen taitojen, havaintokyvyn seka
koordinaatiokyvyn kehittymista. Hyvia nopeutta ja
tasapainoa kehittavid ja yllapitavida lilkkuntamuotoja
ovat esimerkiksi tanssi ja erilaiset pallopelit. Venyt-
telemilld taas voidaan yllapitad nivelten ja lihasten
liikkuvuutta ja hyvaa ryhtia. Pitkdkestoiset venytyk-
set rentouttavat ja parantavat lihasten verenkiertoa
ja ehkaisevdt niiden kipeytymista.

Joissakin tilanteissa polvinivelia voimakkaasti ra-
sittavia liikuntalajeja (esimerkiksi runsasta juok-




semista tai voimakasta hyppimista sisdltdvid lajeja)

voi kuitenkin olla tarpeen jossakin maarin valttaa.

Polvinivelid ajatellen sopivia lajeja ovat vaikkapa uin-
ti, pyoraily tai yksilolliset erityistarpeet huomioiva
kuntosaliohjelma.

On hyva muistaa, ettd my0s paivittiinen arkiliikku-
minen on tarked osa liikkumista. Hengastyminen ja
hikoilu ovat hyvaksi, ja merkkeja siitd, etta liikkumi-
nen on tarpeeksi rasittavaa. Liikuntaa tulisi harras-
taa tehokkaasti paivittdin tai vahintain 3-4 kertaa
viikossa aina 30-60 minuuttia kerrallaan.

Esimerkkeja sopivasta liikunnasta:

Heittamis- ja kiinniottamispelit (esim. pallon
tai hernepussin heittiminen ja kiinniottaminen) pa-
rantavat kdden ja silman vilista koordinaatiota.

Joukkuepelit ovat erinomaista lilkuntaa. Ryhmas-
sd liilkkuminen on usein tehokkaampaa kuin yksi-
nadn liikkuminen. Joukkuepelissi opitaan samalla
Ryhmissa liikkuminen saattaa tosin aiheuttaa lisa-
haasteita niille, joilla on vaikeuksia sosiaalisissa suh-
teissa.

Tanssi parantaa koordinaatiokykya seka sosiaali-
sia taitoja, varsinkin jos pari on mieluisa. Erityyppi-
sid tansseja kannattaa kokeilla oman kiinnostuksen
mukaan.

Tasapainoharjoitukset ovat hyodyllisid, mutta
nama harjoitukset kannattaa aloittaa helpolta tasol-

ta (esim. maassa olevaa viivaa pitkin kaveleminen).
Useita lyhyita yhden tai kahden minuutin taukoja
kannattaa pitdd riittavan usein. Pidempida taukoja
harjoittelun vililla ei kuitenkaan kannata pitaa, silla
silloin harjoituksen teho karsii ja uudelleen aloitta-
minen saattaa tulla hankalammaksi.

Uiminen on PWS-henkilGille erittdin hyva liikun-
tamuoto. He ovat yleensd hyvid uimareita, ja he
pystyvdt uimaan suhteellisen pitkia matkoja.Vaihto-
ehtona uimiselle voi olla my6s allasvoimistelu.Ve-
sivyon avulla voi uida, kellua, vesijumpata tai holkata
vedessa. Vesivyo kelluttaa ja tukee liikkujan syvassa
vedessd pystyasentoon.

Pyoraily vahvistaa lihaksia ja kohottaa kuntoa lahes
huomaamatta. PWS-henkil6illa on usein tasapaino-
ja koordinaatio-ongelmia, joten kaksipyoriisella
polkupyorilld ajo ei yleensd onnistu. Monet tarvit-
sevatkin erityispyoran. Kolmipyoriisella polkupyo-
ralld liikkeelle 1ahto, ajon aikana pystyssa pysyminen
ja pysahtyminen on helpompaa kuin kaksipyériisel-
I3 pyoralla. Myos tandempyorad sekd kuntopyoraa
kannattaa kokeilla.

Kidveleminen ja retkeily luonnossa ovat erin-
omaista lilkuntaa. Kannattaa kokeilla myds sauva-
kavelya. Mahdollisuuksien mukaan autolla ajamisen
sijasta kannattaa valita kdveleminen. Toisinaan rap-
pusissa kulkeminen ilman tukea voi tasapainovaike-
uksien vuoksi tuottaa hankaluuksia.
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Ohjatussa kuntosaliliikunnassa voidaan tehda
omiin kykyihin soveltuva yksilollinen harjoitusohjel-
ma.

Ratsastamisessa ratsastaja saa tehokasta liikun-
taa, oppii toimimaan yhteistyossd hevosen kanssa
sekad saa mielekkdin kokemuksen ryhméssa harras-
tamisesta. Monissa Suomen Ratsastajainliiton hyvak-
symissd ratsastuskouluissa jarjestetddn ratsastusta
erityisryhmille.

Voimistelu ja venyttely kehittavat lihasvoiman ja
liikkuvuuden lisaksi koordinaatiota ja tasapainoa.

Nykyisin erityisryhmille on tarjolla asuinpaikkakun-
nasta riippuen paljon erilaisia sovelletun liikunnan
vaihtoehtoja. Vahemman tunnetuista liikuntamuo-
doista kannattaa kokeilla vaikkapa erityisryhmil-
le tarkoitettua sovellettua judoa, salibandya tai
vaikkapa laskettelua.

Erityisryhmien liikuntaa jarjestavat lukuisat eri jar-
jestot ja tahot. Suomen Kehitysvammaisten Liikunta
ja Urheilu ry (SKLU) on valtakunnallinen liikunta-
ja urheilujarjesto, joka jarjestdd liikuntatoimintaa
kaikenikaisille ja -tasoisille kehitysvammaisille. Lisaa
tietoa SKLU:n toiminnasta saa internet-osoitteesta
www.sklu.fi.

MALIKE puolestaan tarjoaa erilaista liikunnallista
toimintaa ja toimintavdlineiden kokeilumahdolli-
suuksia. Malike-keskuksesta saa ohjausta ja neu-
vontaa erilaisten liikuntavailineiden soveltuvuudesta,
ideoinnista ja hankinnasta. Maliken vuokraamoista
voi myOs vuokrata vilineita kokeiltavaksi ennen
hankintapaatosta tai kdytettavaksi lomalla tai retkil-
la. Lue lisad internet-sivulta www.malike fi.

Fysioterapia

Alhaisen lihasjanteyden, matalan aktiviteettitason,
tasapaino- ja koordinaatiovaikeuksien sekd mah-
dollisen ylipainon takia fysioterapeutin suorittama
kontrolli ja kuntoutus ovat yleensd vilttamattomia.
Fysioterapeutin tilannearvio, toimintasuunnitelmat
ja ohjeet antavat tirkeda tietoa ja liikuntavinkkeja
paitsi vanhemmille myds kaikille muille PWS-henki-
|6itd tyossadn kohtaaville.

Liikunta ja oikea ruokavalio ovat terveel-
lisen eldmadn peruskivid — ei ainoastaan
PWS-henkiloille, vaan meille kaikille!
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PWS-julkaisumme
Prader—Willin oireyhtyman osaamiskeskus — tietoa ty6n 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)
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