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Innledning

Prader-Willis syndrom (PWS) er en rela-
tivt sjelden og uensartet tilstand, med en
forekomst fra 1/15 000 til 1/30 000, som er
om lag likt fordelt mellom kjonn og raser
(1). I Norge fodes det i gjennomsnitt tre til
fire barn med syndromet per ar. I dag kjen-
ner man til cirka 130 personer med PWS i
Norge (2). Kjennetegn ved PWS i nyfedtpe-
rioden er uttalt hypotoni, nedsatt sugeevne
og sparsom spontanmotorikk. Syndromet
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Sammendrag

B Hensikt; A kartlegge utvikling av motoriske ferdigheter hos barn med Prader-Willis
syndrom (PWS) gjennom farskolealder, og sammenligne det enkelte barns utvikling med

definerte aldersnormer.

M Design: En eksplorerende multicasestudie.

M Materiale: Seks barn med PWS ble rekruttert gjennom Frambu senter for sjeldne

funksjonshemninger. Ingen hadde fatt veksthormon ved inkludering i studien. Fem fikk
behandling fra fire drs alder.

Metode: Regelmessig kartlegging, i alt fem ganger, fra to til fem ars alder med bruk av den
motoriske skalaen i Bayley-Il Scales of Infant Development og skalaen for funksjonelle for-
flytningsferdigheter i Pediatric Evaluation of Disability Inventory. Oppndelse av motoriske
milepaeler ble rapport fra foreldrene.

Resultat: Alle barna var betydelig forsinket i sin utvikling av motoriske ferdigheter, og de
hadde noe ulike utviklingsforlgp. Sparsmal om en mulig sammenheng mellom varighet av
sondeernaering og motorisk utvikling ble reist. eksthormonbehandling fra fire ars alder
synes ikke a akselerere den motoriske utviklingen i saerlig grad.

Konklusjon: Den forsinkete motoriske utviklingen hos barn med PWS innebaerer at de bar
folges systematisk helt fra starten og gjennom ferskolealder med bruk av bade diskrimine-
rende og evaluerende kartleggingsverktay.

M Ngkkelord: Prader-Willis syndrom, motorisk utvikling, fysioterapi

medferer liten muskelmasse, okt fettmasse,
overspising, ukontrollert forhold til mat,
atferdsvansker og ufullstendig pubertetsut-
vikling (1,3). Grovmotoriske og spraklige
milepeeler er betydelig forsinket, og kognitiv
fungering varierer fra & vere i nedre nor-
malvariasjonsomrédet til moderat mental
retardasjon (1).

Nar nyfedte blir genetisk testet for PWS,
er det vanligvis pa grunn av uttalt hypotoni
(4). Syndromet har tre hovedarsaker, som

alle innebeerer tap av den genetiske funksjo-
nen til et bestemt omrade pa kromosom 15.
Det biologiske fenomenet preging (engelsk
imprinting) avgjor at dette omradet har ulik
funksjon avhengig av om det er nedarvet
fra far eller mor. Den forste hovedarsaken
til PWS er at omradet mangler fysisk pa
grunn av kromosombrudd med bortfall av
genetisk materiale pa det kromoson 15 som
er nedarvet fra far (paternal delesjon; cirka
70 prosent). Den andre er at barnet har fatt



Alle barna var betydelig forsinket i sin utvikling

av motoriske ferdigheter, og de hadde noe ulike

utviklingsforlgp.

to kromosom 15 fra mor, i stedet for ett fra
hver av foreldrene (maternal uniparental
disomi; UPD), som en finner hos 20-30 pro-
sent. Den tredje hovedarsaken er at genom-
rédet fra far, selv om det er fysisk til stede,
ikke blir aktivert pa grunn av en liten genfeil
(punktmutasjon) i et gen som skal regulere
pregingsprosessen (pregingsdefekt; < 5 pro-
sent) (1). De to ferstnevnte forandringene
oppstar hos individet i tiden rundt befrukt-
ningen, mens pregingsdefekt kan vere ar-
velig. Alle de genetiske forandringene kan
pavises ved undersokelser av DNA.

De fleste barn med PWS har ogsé lave
verdier av veksthormon. Det er i dag van-
lig behandling 4 tilfore barna veksthormon
pé bakgrunn av diagnosen dersom det ikke
foreligger kontraindikasjoner (5). Vekst-
hormon til barn med PWS gis som stan-
dard doser ut fra vekt (6). Studier har vist
at tilfersel av veksthormon til barn forer til
okt lengdevekst, storre muskelmasse, be-
dret fysisk yteevne og storre glede ved fy-
sisk aktivitet (1,7,8,9,10). Tidlig oppstart av
veksthormonbehandling synes 4 ha positiv
innvirking pa motorisk utvikling hos barn
med PWS (7,11), men graden av funksjons-
forbedring er ikke tilstrekkelig dokumen-
tert (12). Allen et al (12) anbefaler bruk av
standardiserte instrumenter med gode psy-
kometriske egenskaper som kan male kom-
pleksiteten i motorisk funksjon.

Viéren 2003 startet Frambu, et nasjonalt
senter for sjeldne funksjonshemninger, sitt
tverrfaglige oppfelgingsprosjekt av forsko-
lebarn med PWS. Da vi gjennomgikk lit-

teraturen, fant vi studier som beskrev end-
ring i motorisk funksjon hos barn som var
behandlet med veksthormoner (13), men
ingen longitudinelle studier som omhandlet
ubehandlet motorisk forlep.

Hensikt

Hensikten med denne studien var derfor &
kartlegge utvikling av motoriske ferdighe-
ter gjennom forskolealderen hos barn med
PWS, og sammenligne det enkelte barns
utvikling med aldersnormer. Siden fem av
barna startet med veksthormonbehandling
i lopet av prosjektperioden, kunne vi ogsa
fa et bilde av hvordan behandlingen virket
inn pa deres utviklingsprofil. Studien er eks-
plorerende med hensyn til & generere mu-
lige hypoteser som kan etterproves i storre
studier.

Materiale og metode

Cases

Foreldrene til ni barn med PWS som var
fodt i perioden 2000 — 2003, og der diagno-
sen var verifisert ved genetisk test, ble varen
2003 invitert til & delta i et tverrfaglig opp-
folgingsprosjekt ved Frambu. Disse ni barna
utgjorde den totale kjente populasjonen i
Norge for denne alderskohorten. To av bar-
na dede tidlig i oppfelgingsperioden, og ett
barn ble ikke kartlagt regelmessig gjennom
forskolealder. I det presenterte materialet
inngar seks barn (tre gutter og tre jenter)
som alle er kartlagt fem ganger. Medisinsk
bakgrunnsinformasjon ble innhentet fra
epikriser ved forste undersokelse (tabell 1).

TABELL 1 Medisinsk bakgrunnsinformasjon for seks barn med Prader-Willis syndrom.

Ingen av barna hadde startet med vekst-
hormonbehandling ved oppstart av studien.
Pa denne tiden var det vanlig 4 gi barn med
PWS tilforsel av veksthormon ved fire ars al-
der hvis det ikke foreld kontraindikasjoner
(personlig meddelelse Kai Rabben, Fram-
bu). Fem av barna i prosjektet fikk veksthor-
moner ved henholdsvis 3.8 ar (barn 1), 3.9 &r
(barn 5) og 4.0 ar (barn 2, 4 0g 6). I studien
foreligger det ikke informasjon om grad
av veksthormonmangel hos de seks barna.
Barnas prosentilkurver for vekt for heyde
14 innenfor normalomradet gjennom hele i
prosjektperioden (14).

Alle barna ble fulgt opp av fysioterapeut
en til to ganger i uken fra de var nyfedt og
gjennom hele prosjektperioden. I sped-
barnsfasen ble det gitt rad og veiledning til
foreldrene vedrorende samspill med barnet,
stillingsendringer, motorisk stimulering
og spisesituasjonen. Ett barn fikk Vojta-
behandling i det forste levearet. Videre tre-
ning og tilrettelegging fokuserte pd a leere &
krabbe, komme seg til sittende og staende
stilling selv, og leere 4 ga. Fem av barna be-
gynte i barnehage ved ett til to ars alder, og
ett barn ved fire ars alder. Dette barnet ble
fulgt opp av bade fysioterapeut og spesialpe-
dagog hjemme frem til barnehagestart.

Etikk

Prosjektet er godkjent av Regional komité
for medisinsk forskningsetikk @st-Norge og
Norsk samfunnsvitenskaplig datatjeneste.

Vekt/lengde Genmekanisme  Fgdsel Ernzering
Barn 1 2112g/44,5m Delesjon Keisersnitt atte uker fgr termin, seteleie Sondeernzering i fire uker
Barn 2 2744g/470cm Delesjon Keisersnitt fire uker fgr termin, seteleie Sondeernzering i fire maneder
Barn 3 3000g/ 45,0 cm Delesjon Hastekeisersnitt en uke etter termin, hodeleie Sondeernaering i to maneder
Barn4  3320g/510cm UPD Ukomplisert, en uke etter termin, hodeleie Matet med skje/sprayte
Barn5  2230g/420cm Delesjon Keisersnitt tre uker fgr termin, seteleie Sondeernzering i to uker
Barn6  2578g/51,0cm Delesjon Hastekeisersnitt fem uker fgr termin, hodeleie Sondeernzering i fire uker

UPD = maternal uniparental disomi
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Kartleggingsverktay

Bayley Scales of Infant Development (BSID-
II) er en psykomotorisk utviklingstest med
normer fra 0 til 42 méneder, men kan ogsa
anvendes pa eldre barn som antas & fungere
innenfor samme utviklingsomrade (15). I
denne artikkelen inngér kun den motoriske
skalaen i BSID-II som innholder 111 grov-
og finmotoriske oppgaver. De grovmoto-
riske oppgavene ettersper hvordan barnet
koordinerer bevegelser og kontroller krop-
pen liggende, sittende, krabbede, stiende og
géende. Den finmotoriske delen etterspor
bruk av synet, rekkebevegelser, ulike grep,
konstruksjonsferdigheter og postural imita-
sjon. Raskdrene omgjores til Psychomotor
Devolopment Index (PDI) og til motorisk
utviklingsalder, som synliggjor diskrepan-
sen mellom barnets motoriske alder og
kronologiske alder. PDI er basert pa et gjen-
nomsnitt pa 100 og standardavvik (SD) pa
15. Ved PDI skér under 50 benyttes kun mo-
torisk utviklingsalder.

Pediatric Evaluation of Disability Invento-
ry (PEDI) kartlegger barnets funksjon innen
forflytning, egenomsorg og sosial fungering
gjennom et strukturert foreldreintervju (16,
17). I denne artikkelen presenteres kun re-
sultatene fra skalaen for funksjonelle ferdig-
heter innen forflytning. Denne har 59 deler,
og omhandler ferdigheter som & komme
seg opp og ned fra toalett og mobler, ut og
inn av badekar/dusj og bil, samt & komme
seg rundt inne og ute med eller uten bruk av
hjelpemidler. Summert skar omgjores til en
aldersnormert standard skar og en skalert
skar. Normert skar som er basert pa et gjen-
nomsnitt pa 50 og SD pa 10, gjor det mulig
a sammenlikne barnets funksjon med en al-
dersnorm. Skar mellom 30 og 70 er beskre-
vet 4 vaere innenfor normalvariasjonsomré-
det. Det foreligger et norsk normmateriale
som viser at norske barn har noe lavere skar
innen forflyting sammenlignet med nor-
mative data fra USA (gjennomsnitt pd 44 i
Norge vs 50 i USA) (18). Skalert skér utgjor
et estimat for barnets ferdighetsniva pa en
skala fra 0 til 100, og brukes for & folge det
enkelte barns utvikling. En tredje type skar,
tilpasset skar (Fit score), er et uttrykk for i
hvilken grad barnets normative og skalerte
skar representerer en forventet utviklings-
rekkefolge av ferdigheter. En Fit skar pa +
2 indikerer sa store avvik at summert skar
ikke representer barnets ferdighetsniva (16).
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Alderen til barna med Prader-Willis syndrom ved de fem kartleggingene.

Kartlegging 1 Kartlegging 2 Kartlegging3  Kartlegging4  Kartlegging 5
Barn 1 28ar 344 394r 4.23ar 58ar
Barn 2 23ar 28aér 334r 384r 52ar
Barn 3 2.2ar 28ar 333ar 364r 5.14r
Barn 4 203ar 25ar 304r 34 4&r 493r
Barn 5 184r 23dr 28ar 33dr 48ar
Barn 6 19ar 25dr 304r 394dr 594r

Foreldrerapporterte motoriske
milepler

Informasjon om ved hvilken alder barnet
kunne sitte uten stotte, krabbe, og ga uten
stotte ble innhentet fra foreldrene basert pa
utforelseskriterier hentet fra Piper og Dar-
rah (19). Kriteriet for «sitte uten stotte» var
at barnet kunne sitte pa gulvet uten stotte
fra armene og uten at omsorgspersonene
matte veere i umiddelbar naerhet. «Krabbe»
var beskrevet som a ta vekt pa motsatt hand
og kne ved forflytning pa gulvet. «Ga uten
stotte» ble definert som at barnet gar inne
uten noen form for stotte.

Gjennomfgring av kartleggingen

I lopet av prosjektperioden ble barna kart-
lagt fem ganger med BSID-II og PEDI (ta-
bell 2). Kartleggingene ble gjennomfort
innenfor rammen av det ordinaere tilbudet
til barn ved PWS pé& Frambu, som er fami-
liekurs og besok i lokalmiljoene. Ulik alder
ved inkludering i prosjektet, og rammene
for kartleggingen hadde innvirkning pa nar
de fem kartleggingene ble gjennomfert for
det enkelte barn. En og samme fysioterapeut
gjennomforte alle testene med BSID-II. Det
var alltid foreldre eller andre neerpersoner
til stede som kunne validere undersokel-

sen. Testsituasjonen ble tatt opp pd video
som hjelp til skaring i etterkant. Den samme
fysioterapeuten intervjuet ogsa foreldrene
med PEDI. Foreldrenes rapportering av
grovmotoriske milepeler ble gjort bakover
i tid (retrospektivt). De fleste hentet denne
informasjonen fra barnets minnealbum,
ofte supplert med videoopptak.

Analyse av data

Siden alle raskarene i BSID-II 14 under 50
kunne bare motorisk utviklingsalder benyt-
tes for & beskrive barnas utvikling. Denne
ble fastsatt ved bruk av tabeller i manualen
(15). Summert skér i PEDI ble transformert
til henholdsvis aldersnormert skér, skalert
skar og Fit skir ved bruk av PEDI Scoring
Software Program (16). Barnas aldersnor-
merte og skalerte skir synes & vere repre-
sentative for barnets ferdighetsniva siden
bare noen fa Fit skar hadde verdier +2. SPSS
versjon 16.0 og Excel regneark ble benyttet
for & fremstille resultatene grafisk.

Grovmotoriske milepaler

Foreldrenes rapportering av grovmotoriske
milepzler viste at barna satt uten stotte da
de var mellom 9 og 17 maneder, og de krab-

43
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Alder ved oppnadde grovmotoriske milepzler (n=6).
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FIGUR 2 Diskrepans mellom motorisk utviklingsalder og kronologisk alder i BSID-II (n=6).
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bet mellom 18 og 23 méneder. Det var storre
variasjon med hensyn til selvstendig gange.
Barn 4, 5 og 6 gikk uten stotte rundt 2 ar,
barn 1 ved 2.5 ér, barn 2 ved 3 ar, og barn 3
hadde denne ferdigheten inne forst ved 3.5
ar (figur 1).

Motorisk utvikling

Alle de 30 PDI skarene i BSID-II 14 under
50. Dette inneberer at barnas motoriske
funksjon 14 mer enn 4 SD under normgrup-
pens gjennomsnitt ved samtlige kartleggin-
ger. Figur 2 viser at diskrepansen mellom
motorisk og kronologisk alder varierte mel-
lom 36 og 67 prosent. For barn 4, 5 og 6 var
diskrepansen nesten gjennomgaende mel-
lom 25 og 50 prosent, mens diskrepansen
for barn 2 og 3 hovedsakelig 1& mellom 50 og
75 prosent. For barn 1 minsket avstanden til
normpopulasjonen noe mellom 3.8 ar og 4.2
ar, og denne avstanden hold seg stabil gjen-
nom resten av forskolealderen. Dette barnet
startet veksthormonbehandling ved 3.8 ar.
Tilforsel av veksthormon ved fire drs alder
synes ikke & pévirke avstanden til normpo-
pulasjonen for de andre fire barna som fikk
denne behandlingen (barn 2, 4, 5, 6).

Utvikling av ferdigheter innen
forflytning

Den betydelige forsinkelsen i utvikling av
motoriske ferdigheter gjenspeilte seg ogsé i
kurvene for funksjonell forflytning pa PEDI.
Bare to av 30 skar befant seg innenfor nor-
malvariasjonsomradet (30-70, figur 3). De
fleste skar 14 mellom 2 og 4 SD under gjen-
nomsnittet (30-10), og atte skar var mer enn
4 SD under gjennomsnittet (<10). For barn
1, 4, 5 og 6 okte avstanden til normpopu-
lasjonen med stigende alder. Barn 1 skiller
seg noe ut ved at forste skar (2.8 &r) befant
seg i nedre del av normalvariasjonsomradet,
mens femte skar (5.8 ar) 138 mer enn 4 SD
under gjennomsnittet. Barn 2 og 3 hadde,
slik som for BSID-II, nesten gjennomga-
ende lavest skar. Selv om nesten alle barnas
aldersnormerte skar befant seg utenfor nor-
malvariasjonsomrédet, viste skalert skar at
samtlige barn mestret flere ferdigheter med
okende alder (figur 4). Hovedtendensen var
at de seks barnas skar naermet seg hverandre
utover i forskolealder. Oppstart av veksthor-
mon synes slik som for BSID-II, & gi en kort-
varig spurt i funksjonell forflytning for barn
1 i perioden mellom 3.8 4r og 4.2 ar. Denne
okningen i ferdigheter var imidlertid ikke
sd stor at avstanden til normpopulasjonen
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minsket. For de tre andre barna var det liten
endring i utviklingsprofilen etter tilforsel av
veksthormon.

Oppsummert resultat

Regelmessig kartlegging av seks barn med
PWS gjennom forskolealder viste at alle var
betydelig forsinket i utvikling av motoriske
ferdigheter i forhold til aldersnormene, og at
de hadde noe ulike utviklingsforlep. Tilfor-
sel av veksthormon til fem av barna ved fire
ars alder syntes a ha begrenset innvirkning
pa deres utviklingskurver.

Metodediskusjon

De seks barna som inngar i studien er ikke
a anse som et representativt utvalg av barn
med PWS, selv om gruppen trolig inklude-
rer alle unntatt ett barn fodt i perioden 2000
- 2003 med denne diagnosen i Norge. Resul-
tatene er derfor presentert og vil bli diskutert
med utgangpunkt i det enkelte case, og kan
ikke generaliseres.

Styrken med studien er at vi har fem
gjentatte malinger for hver av de seks barna
i lopet av forskolealder, og at vi har brukt
instrumenter som har gode psykometriske
egenskaper. Det hadde vert gnskelig at av-
standen mellom malingene hadde vert den
samme for alle barna, og at vi kunne ha fulgt
alle til de var seks ér. Dette lot seg ikke gjore
siden malingene ble gjennomfert innefor
rammen av det vanlige tilbudet til barn med
PWS pa Frambu, og innenfor en begrenset
prosjektperiode. Det lave antallet barn set-
ter store begrensninger for hvilke statistiske
analyser en kan bruke. Hvis antallet hadde
veert omtrent dobbelt s& stort, kunne vi ha
vurdert bruk av statistiske vekstmodellana-
lyser (Growth modeling) (20).

Resultatdiskusjon

Motorisk funksjon ble kartlagt bade med
den motoriske skalaen i BSID-II og forflyt-
ningsskalaen i PEDI. Disse to godt uttestede
instrumentene er ikke tidligere rapportert
anvendt for barn med PWS, men for barn
med Down syndrom som har mange kli-
niske fellestrekk med PWS (21,22). Nor-
mative BSID-II data for barn med Down
syndrom viste en gjennomsnittlig PDI skar
pa 56.6 (15). Ingen av de seks barna med
PWS hadde BSID-II skar over 50. Det finnes
ingen norsk normpopulasjon for BSID-IL
Det norske normmaterialet for PEDI viser
at norske barn har noe lavere skar enn den
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amerikanske normpopulasjonen nar det
gjelder forflytning (18). Alle PEDI skar for
barna i studien 1a under gjennomsnittet for
den norske normpopulasjonen.

Foreldrenes rapportering av grovmoto-
riske milepzeler viste at barna satt uten stotte
mellom 9 og 17 maneder, krabbet mellom 18
0g 23 maneder og gikk uten stotte mellom 22
og 42 maneder. Ifplge Piper og Darrah (19)
sitter de fleste barn (90 prosent) uten stotte
ved 8 maneders alder, krabber nar de er 11

maneder og gar uten stotte rundt 14 ma-
neder. Det synes & veere tilnermet like stor
variasjon ved oppnaelse av disse motoriske
milepaelene hos barn med PWS i studien
som i et internasjonalt normmateriale der
norske barn inngar (23). Vi har ikke funnet
publikasjoner som viser oppnéelse av disse
milepeelene for kun norske barn.

Selv om alle de seks barna var betyde-
lig forsinket i sin motoriske utvikling, viste
BSID- II og PEDI skar at avstanden til



normpopulasjonene varierte noe gjennom
utviklingsforlgpet. Barn 2 og 3 var gjennom-
gaende mest forsinket. Det som skiller disse
to barna fra de andre i de forste levemane-
dene, var at de ble matet lenger med sonde,
henholdsvis fire og to méaneder. Studier har
vist at hypotoni i spedbarnsalder, som en
ser hos alle barn med PWS, virker inn pa
evnen til & suge og svelge og pa spontanmo-
torikken (24). En kan derfor ha en hypotese
om at varighet av sondeernering kan vere
en indikasjon pd grad av hypotoni i sped-
barnsalder. Det er forventet at den uttalte
hypotonien avtar noe i lopet av de forste to
arene etter som muskelstyrken gker (24,25).
Foreldrene rapporterte at barn 2 forst gikk
nér det var 3 ar og barn 3 et halvt ar senere.
Disse to barna hadde ogsd gjennomgaende
den storste prosentvise diskrepansen mel-
lom motorisk og kronologisk alder i BSID-
IT og de laveste forflytningsskarene i PEDI.
En mulig forklaring kan vere mer alvorlig
hypotoni hos disse barna i spedbarnsalder
og mindre grad av normalisering av mus-
keltonus. Det ville derfor vaere av interesse a
underspke om lengde av sondernzring kan
predikere variasjoner i motoriske utvikling
gjennom forskolelader.

Barn som har UPD som genetisk meka-
nisme er beskrevet & vaere mindre forsinket i
sin motoriske utvikling enn barn med dele-
sjon (26). Barn 4 hadde UPD som genetisk
mekanisme. Dette barnet hadde hoyest skar
bade i BSID- II og i PEDI ved forste kartleg-
ging ved to ars alder, og var ogsd det eneste
som ikke ble sondeernart de forste leve-
manedene. De motoriske kurvene videre i
utviklingsforlepet synes imidlertid ikke &
skille seg vesentlig fra barn 1, 5 og 6 som
hadde delesjon som genetisk mekanisme.
For 4 fremskaffe dokumentasjon om hvil-
ken betydning genetisk mekanisme har for
utvikling av motoriske ferdigheter hos barn
med PWS, ber fremtidige forlopstudier og
intervensjonsstudier inkludere denne infor-
masjonen.

De fleste barn med PWS har veksthor-
monmangel som virker inn pa bevegelsesre-
laterte kroppsfunksjoner som muskelmasse
og muskelstyrke (5). Fem av barna fikk til-
forsel av veksthormon rundt fire ars alder.
For ett barn akselererte utviklingen av mo-
toriske ferdigheter noe like etter oppstart,
mens de andre fulgte sine tidligere kurver.
Internasjonalt far stadig flere barn med PWS
tilfort veksthormon tidlig (mellom 6 og 12
maneder), og det er okende evidens for at

tidlig oppstart har betydning for motorisk
utvikling (6,7,8). I lopet av de siste drene har
det ogsa skjedd endringer i Norge. I dag er
det vanlig & starte veksthormonbehandling
ved ett til to ars alder (personlig meddelelse
Kai Rabben, Frambu). Dette tilsier at barn
med PWS ber folges systematisk fra diag-
nosetidspunktet for a fremskaftfe mer kunn-
skap om motorisk utviklingsforlep. Den
mest markerte effekten av veksthormon-
handling sies & komme i lgpet av det forste
behandlingsaret (12). Veksthormon virker
inn pa muskelmasse og muskelstyrke og gjor
barna mer tilgjengelig for trening (7,8,9,10).
Det ville derfor veere av interesse & under-
soke effekten av & kombinere tidlig oppstart
av veksthormonbehandling med intensiv
stimulering og trening.

Bade BSID-II og PEDI benyttes i Norge
for kartlegging av barn med ulike funk-
sjonsproblemer. Begge disse instrumentene
inneholder ferdigheter som er forventet
mestret ved 3.5 ars alder. Det er beskrevet
at barn med PWS har bedre skér pa finmo-
toriske enn pa grovmotorske oppgaver (27).
Som vist i metodekapitlet kartlegger BSID-
IT bade fin- og grovmotoriske ferdigheter,
mens PEDI bare kartlegger forflytningsfer-
digheter. En kunne derfor ha forventet at
barna i var studie hadde bedre skar pa BSID-
II enn pa PED. Vi fant imidlertid at alle 30
skar i BSID-II 1 mer enn 4 SD undergjen-
nomsnittet, mens dette var tilfelle for bare
atte PEDI skar.

En mulig forklaring pa forskjellene i al-
dersnormert skar i henholdsvis BSID-II og
PEDI er at de to instrumentene kartlegger
motorisk funksjon ut fra ulike perspektiver
og pé ulike méter. En tidligere begreps- og
innholdsanalyse viste at PEDI maler barnets
kapasitet til forflytning innenfor rammen
av dagliglivets aktiviteter (28). Ut fra var
gjennomgang av BSID-II manualen, synes
den motoriske skalaen & ettersporre fin- og
grovmotoriske nekkelferdigheter i et utvi-
Klingsperspektiv. I PEDI kartlegges barnas
ferdigheter gjennom a intervjue foreldrene,
mens de i BSID-II kartlegges ved bruk av
standardisert observasjon i et definert test-
miljo. Individuelle aldersnormerte skar viste
at barn 2 og 3 nesten gjennomgaende hadde
lavest skar bade i BSID-II og PEDI. Skar for
barn 1 viser en nesten omvendt utviklings-
profil pa PEDI sammenlignet med BSID-II.
Pa PEDI gker avstanden til normpopulasjo-
nen betydelig med stigende alder, mens dis-
krepansen mellom motorisk og kronologisk

alder minsker noe pa BSID-II. For barn 4, 5
og 6 er forskjellene mindre. Forskjeller i al-
dersnormert skar pa BSID-II og PEDI viser
betydningen av a kartlegge kompleksiteten i
motorisk funksjon hos barn med PWS med
bruk av ulike standardiserte instrumenter,
slik Allen et al (12) anbefaler.

I BSID-II sammenlignes barnets skar
bare med barn pa tilsvarende alder, mens
de i PEDI ogsa sammenlignes med barnets
tidligere skar. Hvis en tar barn 3 som ek-
sempel, ser vi at alle aldersnormerte skér for
forflytning i PEDI 1 mer enn 4 SD under
gjennomsnittet for normpopulasjonen (fi-
gur 3). I perioden mellom 3.3 dr og 3.8 ar
okte skalert skar med hele 23 poeng (figur
4), noe som inneberer at barnet hadde lert
seg flere nye ferdigheter. Denne okningen
kom ikke til uttrykk i aldersnormert skar
fordi barn pa tilsvarende alder allerede mes-
tret disse ferdighetene. Dette barnets skar
viser betydningen av a bruke bade diskrimi-
nerende instrumenter som kan identifisere
hvor store funksjonsproblemer barnet har
i forhold til jevnaldrende, og evaluerende
instrumenter som kan male endring i bar-
nets funksjon over tid. Identifisering av grad
av funksjonsproblemer er nedvendig for &
begrunne omfang av tiltak, mens vi trenger
evaluerende instrumenter for a kunne male
virkninger av ulike tiltak pa barnets funk-
sjon. Disse funnene tilsier at motoriske fer-
digheter hos barn med PWS ber kartlegges
med bruk av bade diskriminerende og eva-
luerende kartleggingsverktoy gjennom hele
forskolealderen.

Studiens regelmessige kartlegging med
BSID-II og PEDI gjennom ferskolealder
viste at alle de seks barna var betydelig for-
sinket i sin utvikling av motoriske ferdig-
heter i forhold til aldersnormene, og at de
hadde noe ulike utviklingsforlep. Spersmal
om en mulig sammenheng mellom varighet
av sondeernaering og motorisk utvikling ble
reist. Veksthormonbehandling fra fire ars al-
der synes ikke a akselerere barnas motoriske
utvikling i seerlig grad.

Funnene tilsier at fysioterapeuter ber
folge barn med PWS systematisk helt fra
starten med bruk av bade diskriminerende
og evaluerende kartleggingsverktoy.
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Title: Development of motor skills in preschool children with
Prader-Willi syndrome - an explorative multicase study

Abstract

M Purpose: To track the development of motor skills in children with Prader-Willi Syndrome
(PWS) during preschool age, and compare the motor development with defined age norms.

I Design: An explorative multicase study.

I Materials: Six children with PWS, recruited from Frambu Resource Centre for Rare Disorders.
When entering the study, none had received growth hormone treatment (GHT). Five started

about the age of four.

B Methods: Each child was assessed five times, between the age of two and five, using the
Motor Scale of Bayley-II Scales of Infant Development and the Functional Mability Skills
Scale in Pediatric Evaluation of Disability Inventory. Motor development milestones were

reported by the parents.

B Results: All children were significantly delayed in motor development, and showed variations
in developmental patterns. A question was raised about a potential relationship between
duration of tube feeding and motor development. GHT by the age of four seemed to have
limited influence on the individual trajectories of motor scores.

M Conclusion: The findings of the delayed motor development in children with PWS support
present knowledge and highlight the need for standardized follow-up of these children dur-

ing preschool age.

B Key-words: Prader-Willi syndrome, motor development, physiotherapy
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