Beste deelnemer, ouder(s)/verzorger(s) en overige geinteresseerden,

Voor u ligt de nieuwsbrief van het PWS-team van Stichting Kind en Groei /
Expertisecentrum Prader-Willi syndroom. Met de nieuwsbrief willen we u op
de hoogte houden van het beloop van lopende onderzoeken en van nieuwe
bevindingen, activiteiten en andere weetjes.

In deze HERFSTeditie onder andere informatie over veranderingen op de
polikliniek, het vervolg op de oxytocinestudie en resultaten van onderzoek
naar groeihormoondeficiéntie.

Veel leesplezier!

Met hartelijke groet,
het PWS-team

Nieuws & Weetjes

Time flies!

Stephany is al bijna vier jaar onderdeel van het PWS-team, wat helaas betekent
dat zij binnenkort zal gaan vertrekken. Wij hebben met veel plezier met Stephany
samengewerkt en zijn trots op de bijdrage die zij heeft geleverd aan het Expertise-
centrum PWS.

Zwangerschapsverlof
Layla is in verwachting van haar eerste kindje! Half januari zal zij met zwangerschaps-

verlof gaan. De kinderen en jongeren die normaliter Layla zien in Rotterdam, zullen
eenmalig gezien worden door een andere arts-onderzoeker op de poli.

Nieuwe collega’s
* Lionne Grootjen Vs

Halverwege november zal Lionne het PWS-team komen versterken en de taken
van Stephany geleidelijk overnemen.

e Alicia Juriaans
Het Expertisecentrum gaat uitbreiden met een polikliniek voor mensen met
het Prader-Willi like syndroom. Verderop in deze nieuwsbrief zal daar meer
aandacht aan besteed worden. Alicia zal zich hierin gaan verdiepen en is half
oktober van start gegaan. Om kennis te maken met het Prader-Willi syndroom
werkt Alicia af en toe mee op de PWS-poli.

Kind en Groet

Contactgegevens
Stichting Kind en Groei
Westzeedijk 106

3016 AH Rotterdam

Tel: 010-22 515 33
E-mail: info@kindengroei.nl
www.kindengroei.nl

Medewerkers PWS-team
Prof. Anita Hokken-Koelega
kinderarts-endocrinoloog

Stephany Donze
arts-onderzoeker

Layla Damen
arts-onderzoeker

Mariélle van Eekelen
verpleegkundige

Ezra Piso
verpleegkundige

Eva Mahabier
psycholoog




Diétiste op de poli

Philine Affourtitis sinds 1 oktober onderdeel van ons multidisciplinaire PWS-team en
is als diétiste werkzaam op de polikliniek. Philine zal alle kinderen op vaste leeftijden
zien en een calorimetrietest uitvoeren. Op basis van deze test kan een dieetadvies
gegeven worden.

Wat is een calorimetrietest?

Een calorimetrietest meet het energieverbruik in rust. Het lichaam is te vergelijken
met een auto, een auto heeft brandstof nodig om te kunnen rijden. De uitslag van
de test vertelt ons hoeveel brandstof het lichaam nodig heeft, oftewel het dagelijkse
energieverbruikinrust.Ditisongeveer 75%van het totale energieverbruik. De overige
25% bepalen we met behulp van een toeslag aan de hand van het activiteitsniveau,
eventuele verliezen van voedingsstoffen en/of gewenste gewichtsafname.

o Tijdens de meting van het energieverbruik wordt een doorzichtige kunststof kap
over het hoofd van uw kind geplaatst. Door deze kap stroomt verse lucht en uw
kind kan gewoon blijven ademen. Via de slang die aan de kap vast zit wordt de lucht
opgevangen die wordt uitgeademd.

We onderzoeken dan hoeveel zuurstof en koolzuurgas zich in die lucht bevindt. Aan
de hand daarvan kunnen we berekenen hoeveel energie uw kind in rust verbruikt.
Voor deze meting dient uw kind nuchter te zijn, of maximaal 2 uur voor de meting
voor het laatst gegeten of gedronken te hebben. Uiteraard kunt u tijdens het
onderzoek bij uw kind blijven. Het onderzoek duurt gemiddeld 15 tot 30 minuten
en is niet belastend. Het is wel belangrijk dat uw kind stil kan blijven liggen tijdens
de meting. Om dit te vergemakkelijken zou u bijvoorbeeld een mobiele telefoon
met oortjes mee kunnen nemen zodat uw kind muziek kan luisteren of een filmpje
kan kijken tijdens de meting.

Onderzoek van het hart bij jongvolwassenen met PWS

Tot op heden is weinig bekend over hartproblemen bij kinderen met PWS. Wel
is bekend dat volwassenen met PWS een verhoogd risico hebben op hart- en
vaatziekten. Een tijdje geleden is er een onderzoek gepubliceerd door het Radboud
UMC waarin 19 mensen met PWS werden onderzocht. Dit onderzoek liet zien dat
mensen met PWS mogelijk een verhoogd risico hebben op milde hartafwijkingen.
Daarom willen wij eenmalig bij elke jongvolwassene met PWS een hartfilmpje en
een echocardiogram laten maken om eventuele problemen uit te sluiten.

Wat is een echocardiogram?
Een echocardiogram, ook wel echo van het hart genoemd, is een onderzoek waarbij
het hart zichtbaar wordt gemaakt met behulp van geluidsgolven.

Hoe werkt een echografie?

Het onderzoek wordt gedaan door een echografist. Met een echoapparaat worden
er geluidgolven door de borst naar het hart gestuurd. Dit geluid is zo hoog dat
mensen het niet kunnen horen. De geluidsgolven worden in het lichaam door
de verschillende weefsels teruggekaatst. Hierna wordt het geluid door het echo-
apparaat opgevangen. Verschillen in de terugkaatsing geven een beeld van het hart.
Dit is te zien op een beeldscherm. Zo kunnen we afwijkingen aan de grootte, de
vorm en de bewegingen van het hart zien.

Hoe verloopt het onderzoek?

Er zullen een aantal ECG-stickers/zuignapjes op de borst worden geplakt. Hierdoor
kan het hartritme worden gemeten. De echografist smeert vervolgens gel op het
echoapparaat en onderzoekt het hart door het echoapparaat op verschillende




plaatsen tegen de borst te houden. Zo kan het hart vanuit verschillende hoeken
bekeken worden. Het onderzoek duurt ongeveer 45 minuten.

We zullen voorafgaand aan de poli-afspraak contact opnemen met de jong-
volwassenen die in aanmerking komen voor dit onderzoek. Mocht u voor die tijd
vragen hebben over dit onderzoek, neem dan gerust contact met ons op.

Vragenlijsten worden digitaal

Vanaf december zullen de vragenlijsten, die normaal op papier tijdens de poli-
controle werden ingevuld, digitaal worden verstuurd waarna ze ingevuld kunnen
worden via de computer. U ontvangt een link per e-mail die u zal doorsturen naar de
vragenlijsten. De uitnodiging om de vragenlijsten te gaan invullen ontvangt u enkele
weken voor uw bezoek aan de poli en zal nog 3 weken na uw bezoek beschikbaar
zijn. Op deze manier kunt u de vragenlijst invullen wanneer u er tijd voor heeft.
Ook is het mogelijk het invullen van de vragenlijsten te spreiden, dit is geheel aan
uzelf. Wanneer de vragenlijst bijna zal verlopen, ontvangt u een herinnering om de
vragenlijst in te vullen. Het kan in het begin voorkomen dat de uitnodiging in de
spambox van uw e-mail terecht komt. Het systeem werkt goed op een pc of laptop,
gebruik op de telefoon wordt afgeraden.

Onverwachte opname in het ziekenhuis

Wij willen u vragen om het aan ons te melden wanneer uw kind onverwachts
opgenomen is geweest in het ziekenhuis. De reden hiervoor is dat bijvoorbeeld
toegediende medicatie of de ingreep/operatie mogelijk invloed kan hebben op
uitkomsten van de onderzoeken waaraan uw kind meedoet.

Update onderzoeken

Oxytocinestudie

Begin dit jaar zijn we gestart met het vervolg op de oxytocinestudie waarbij we .

willen onderzoeken wat de effecten zijn van 3 maanden oxytocine op sociaal gedrag,

eetlust, verzadiging en voedselinname. Het middel wordt vergeleken met een /

placebo; een nepmiddel waarin geen werkzame stof zit. N /

In mei van dit jaar zijn we gestart met een groep van 12 kinderen. Over de resultaten
tot nu toe kunnen we nog niets zeggen, omdat we nog niet weten wie in welke o /
periode oxytocine en placebo heeft gekregen. Deze gegevens worden pas bekend
gemaakt nadat iedereen de studie heeft afgerond. Dit is naar verwachting in het
najaar van 2019. Daarna kunnen de gegevens geanalyseerd worden.

In januari 2019 beginnen we met een nieuwe ronde waaraan 16 kinderen tussen de
3 en 11 jaar kunnen meedoen. Er zijn nog maar een paar plaatsen beschikbaar.

De studie in het kort:
De studie duurt in totaal 7 maanden en bestaat uit twee perioden van elk 3 maanden
waarin uw kind twee keer per dag neusspray toegediend krijgt. Eén periode zal de
neusspray bestaan uit oxytocine en de andere periode uit een placebo. Daartussen
zit een maand pauze.

Tijdens de studie zijn er vier bezoeken in Rotterdam gepland en twee telefonische
afspraken. Er worden dan een aantal onderzoeken uitgevoerd, waaronder een bloed-
afname, speekselafname en een DEXA-scan.




Overzicht studie

1 maand pauze
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Bezoek 1 Vragenlijsten Bezoek 3 Bezoek 4 Vragenlijsten Bezoek 6
Dag 1 1 mnd 3 mnd 4 mnd 5 mnd 7 mnd

= oxytocine twee keer per dag

m = placebo twee keer per dag

Heeft u vragen die u wilt stellen of wilt u uw kind aanmelden? Neem contact met ons
op via praderwilli@kindengroei.nl of via 010-2251533.

Groeihormoontest bij jongvolwassenen

Achtergrond
Sommige kenmerken van mensen met Prader-Willi syndroom (PWS) komen ook voor
bij mensen met groeihormoondeficiéntie (GHD), oftewel een groeihormoontekort.
Langdurige behandeling met groeihormoon bij kinderen met PWS verbetert
de lichaamssamenstelling, de groei, het gewicht en de mentale en motorische
ontwikkeling.

Groeihormoon wordt gemaakt door de hypofyse, een klein orgaan dat zich onder
de hersenen bevindt. De hoeveelheid groeihormoon die aan het bloed wordt
afgegeven, kan van minuut tot minuut wisselen. Om na te gaan of de hypofyse
voldoende groeihormoon aan kan maken kan een GHRH-arginine test worden
verricht. Tijdens een GHRH-arginine test wordt GHRH en arginine toegediend via een
infuus. GHRH en arginine stimuleren de hersenen om groeihormoon aan te maken.
Tijdens de test wordt een aantal keer bloed afgenomen om het groeihormoon en
het IGF-1 in het bloed te bepalen.

Om aan de diagnose GHD te voldoen moet er aan 2 criteria worden voldaan: een IGF-
1 lager dan -2 SDS en een groeihormoonpiek lager dan 9 microgram per lite (ug/l).

Op dit moment moeten jongvolwassenen met PWS stoppen met groeihormoon bij
het bereiken van de volwassen lengte als ze geen aantoonbaar groeihormoontekort
hebben. Er is weinig informatie beschikbaar over het voorkomen van GHD bij
volwassenen met PWS. Verschillende onderzoeken laten zien dat groeihormoon-
behandeling gunstig is voor volwassenen met PWS, omdat het de lichaams-
samenstelling verbetert en op peil houdt.

Resultaten
In de huidige studie hebben we bij 60 jongvolwassenen onderzocht of zij een tekort
aan groeihormoon hebben. Alle jongeren die werden getest waren in de lengte
uitgegroeid en zijn in hun kinderjaren minimaal 2 jaar behandeld met groeihormoon.
Bij alle jongeren werd een GHRH-arginine stimulatie test verricht. Op het moment van
de test waren alle jongvolwassenen minimaal 6 weken gestopt met groeihormoon.
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Bovenstaande figuur laat de resultaten zien van de GHRH-argininetesten. In het
figuur kunt u zien dat 9 jongvolwassenen een groeihormoonpiek lager dan 9 pg/I
hadden. Bij 2 jongvolwassenen was het IGF-1 lager dan -2 SDS. Geen van de jong-
volwassenen had een IGF-1 lager dan -2 SDS én een groeihormoonpiek lager dan 9
ug/l. Er was geen verschil tussen mannen en vrouwen en ook geen verschil tussen
jongvolwassenen met een deletie of een maternale uniparentele disomie.

Conclusie

Geen van de 60 jongvolwassenen voldeed aan de criteria van GHD. Daarom zouden
ze niet in aanmerking komen voor groeihormoonbehandeling. Echter, aangezien
groeihormoonbehandeling positieve effecten heeft op de lichaamssamenstelling en
het gezondheidsprofiel bij volwassenen met PWS, is het belangrijk dat het geven van
groeihormoon een geregistreerde behandeling wordt voor volwassenen met PWS,
ongeacht de aanwezigheid van GHD. Wij zijn druk bezig dit te verwezenlijken.

Prader-Willi-like

Prader-Willi-like is sinds november 2017 onderdeel van ons Expertisecentrum. Deze
Prader-Willi-achtige (PWS-like) kinderen kunnen dezelfde (ernstige) medische en
gedragsproblemen hebben als kinderen met PWS, maar missen de bijbehorende
genetische afwijking. Doordat de genetische afwijking van kinderen met PWS-like
vaak niet bekend is, hebben deze kinderen meestal geen toegang tot de juiste
medische zorg. De meeste artsen sturen hen zonder behandeling naar huis zodra de
diagnose PWS niet kan worden aangetoond.

Alicia, de nieuwe arts-onderzoeker, zal zich gaan richten op PWS-like. Ze gaat o.a.
onderzoeken welke genetische oorzaken er zijn en welke zorg en behandeling een
positieve invloed zal hebben op de gezondheid en kwaliteit van leven van kinderen
met PWS-like.

Indien u kinderen kent die erg lijken op PWS, maar waarbij geen afwijking op
chromosoom 15 is gevonden of waarbij een afwijking op een ander chromosoom
is gevonden (bijvoorbeeld UPD chromosoom 14), dan willen wij u vragen de ouders
op de hoogte te brengen van het Expertisecentrum PWS/PWS-like.




Gratitude armbandjes

De moeder van Emmie, een meisje met PWS, is het mooie initiatief gestart om
‘Gratitude’ armbandjes te verkopen en dit geld te doneren aan de Prader-Willi
Stichting. Het doel is om een bijdrage te leveren aan de realisatie van een Behavioral
Alert boekje. Een Behavioral Alert is een boekje met handvatten en aandachtspunten
rondom gedragsproblematiek bij kinderen en volwassenen met het Prader-Willi
syndroom.Om het Behavioral Alert boekje te kunnen realiseren is nog een bedrag van
€ 6000 euro nodig. Tot nu toe is er ruim € 800 euro opgehaald met de armbandjes.

De armbandjes zijn gemaakt van gerecycled zilver en handgemaakt door Pamela
van Goudsmederij LA. Ze zijn verkrijgbaar in twee maten in de kleuren: zachtroze,
lichtblauw, zwart, grijs, wit, groen, koraal rood, oker geel en lila. De armbandjes met
het grote ringetje kosten €15 en met het kleine ringetje €12,50.

\ De armbandjes zijn te bestellen via: gratitudepws@hotmail.com
Facebook: gratitude pws
Instagram @gratitudepws #gratitudepws

Herfstkroon knutselen

In de herfst hebben bladeren vaak de mooiste kleuren! Ga lekker met elkaar naar
buiten en zoek de mooiste bladeren die jullie kunnen vinden. Er is niet veel nodig om
vervolgens de bladeren om te toveren tot een mooie kroon voor een prinses of prins!

Wat heb je nodig?

- Stukje stevig karton of vilt

- Elastiekkoord

- Lijmpistool, goede lijm of nietmachine
- Bladeren

- Nagelschaartje

- Extra toe te voegen: veertjes, kralen ) y

Knip een smalle reep uit het karton of vilt en maak in de uiteinden gaatjes om elastiek
aan te bevestigen. Lijm of niet de bladeren op de kartonnen/vilten reep vast.

Indien je ook veertjes en kralen wilt toevoegen aan de kroon, kun je deze bevestigen
door een drupje lijm door het gaatje van de kraal te doen en er snel een veertje en
het steeltje van een blad doorheen te rijgen.

TOT SLOT

Dankzij jullie inzet krijgen we steeds meer kennis over
het Prader-Willi syndroom. We willen jullie allemaal

bedanken voor jullie enthousiaste deelname! De &
bevindingen uit de onderzoeken helpen het Prader-
Willi syndroom beter te begrijpen, waardoor we de
zorg en kwaliteit van leven verder kunnen verbeteren. *

Het PWS-team



