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Barn med ovanliga syndrom,
eller »Små och mindre kända
handikappgrupper», som är den
officiella benämningen i Nor-
den, utgör tillsammans en gans-
ka stor grupp av samtliga barn
med livslånga funktionshinder,
inte minst inom personkretsen
med psykisk utvecklingsstör-
ning.

Vuxenneurologi, vuxenpsyki-
atri och rehabilitering måste
öka sitt kunnande om de i grup-
pen ingående syndromen, så att
den positiva utveckling som
kommit familjerna till del under
barnets uppväxt kan fortsätta i
vuxenåldern.

Ovanliga och mindre kända funk-
tionshinder är – enligt definitionen –
ovanliga var för sig, men tillsammans
förekommer de tillräckligt ofta för att
motivera att betydande resurser avsätts
för vård, forskning och utbildning inom
området. »Små och mindre kända han-
dikappgrupper» är Socialstyrelsens och
Nordens officiella terminologi för den-
na grupp. Funktionshinder ingående i
denna kategori skall förekomma hos
färre än 1 på 10 000 födda barn.

Flera av de syndrom som accepte-
rats tillhöra gruppen har dock visat sig
ha prevalenser på närmare 1 på 5 000
vilket därför borde vara en rimligare
prevalensgräns i sammanhanget. En-
staka tillstånd, t ex fragil X-syndromet,

är betydligt vanligare än så och kan
möjligen, i ett längre perspektiv, kom-
ma att avföras från förteckningen över
små och mindre kända handikappgrup-
per.

Ovanliga syndrom
– vanliga tillsammans
Sannolikt är den sammanlagda

»verkliga» frekvensen av ovanliga och
mindre kända syndrom med allvarlig
handikapproblematik omkring en halv
procent av alla barn. Ett hundratal syn-
drom är redan idag relativt väl kartlag-
da. En beräkning av den sammanlagda
frekvensen i totalbefolkningen av fall
av barn med någon av följande diagno-
ser: tuberös skleros, Retts syndrom,
Angelmans syndrom, Prader–Willis
syndrom, Williams’ syndrom XXX,
XO, XXY och XYY, ger en nivå av 0,24
procent (Tabell I).

En stor grupp av samtliga inom den
aktuella gruppen har ett påtagligt be-
gåvningshinder. Detta innebär att en
förhållandevis stor andel av samtliga
med mental retardation har något av de
aktuella syndromen – även om långt
ifrån alla, i dagens läge, har en fastställd
diagnos.

Allteftersom klinisk erfarenhet och
molekylärgenetiken gör nya landvin-
ningar kommer en ännu större andel av
dem med kognitiva/neuropsykiatriska/
neurologiska ospecifika diagnoser (t ex
»mental retardation», »svagbegåv-
ning», »överaktivitetstillstånd», »neu-
romuskulär sjukdom») att visa sig höra
till gruppen med ovanliga funktionshin-
der–mindre kända syndrom. I anglo-
saxisk litteratur omnämns dessa till-
stånd ofta som »behavioural pheno-
types», dvs, underförstått, genetiska av-
vikelser med specifik beteendemässig
fenotyp. Slående exempel är t ex Pra-
der–Willis syndrom, beteendemässigt
karakteriserat av hetsätning, envishet
och ett speciellt slags självskadande be-
teende, och Williams’ syndrom, som ut-
märks av den ovanliga konstellationen
påträngande och distanslöst beteende,
pratsamhet och stark ängslan inför soci-
al interaktion. Dessa syndrom är i all-
mänhet förknippade med allvarliga
neuropsykiatriska och ofta också soma-
tiska funktionshinder som medför om-

fattande handikapp i den dagliga livs-
föringen.

Fram till början av 1990-talet var
dessa syndrom inom vården kända bara
av en liten grupp speciellt intresserade
läkare och paramedicinsk personal. I
och med handikappreformen och till-
komsten av lagen om stöd och service
till vissa funktionshindrade (LSS) 1994
uppmärksammades »små och mindre
kända handikappgrupper» på ett nytt
sätt. Socialstyrelsen tilldelades medel
för att stödja uppbyggnaden av kunskap
på området och att se till att kunskapen
kom berörda familjer till godo.

Öppenvårdsteam
för samlad kunskap
Mot nämnda bakgrund startades

1995 vid barnneuropsykiatriska klini-
ken (BNK) (dåvarande Östra sjukhuset,
nuvarande Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset/Östra) en ny verksamhet –
»Neuropsykiatriskt öppenvårdsteam»
(Team 4) – riktad till ett drygt dussin
grupper med ovanliga funktionshinder,
mindre kända syndrom, nämligen de
som uppräknats i Tabell I.

Målsättningen med verksamheten
var att samla kunskap om de specifika
funktionshindren, utarbeta riktlinjer
för diagnostik, medicinskt, psykolo-
giskt och pedagogiskt omhändertagan-
de av berörda barn och familjer (inklu-
sive framtagandet av visst informa-
tionsmaterial) och att i direkt klinisk
verksamhet arbeta med habilitering av
aktuella fall inom samtliga berörda
grupper.

Teamet erhöll ekonomiskt stöd ge-
nom det särskilda statliga stimulansbi-
draget och baserades på vissa redan be-
fintliga resurser inom barnneuropsyki-
atriska kliniken, som i samband med
det nytillkomna ekonomiska tillskottet
utökades väsentligt. Gruppen, som
kom att arbeta i direkt patientarbete,
omfattade en neuropsykiatrisk överlä-
kare, en neuropsykolog, en pedagogisk
handledare, en sjuksköterska och en se-
kreterare. Detta team arbetade tillsam-
mans i två år under vilka ett omfattan-
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de samarbete med teamet för den barn-
neurologiska sektorn inom den barn-
medicinska kliniken kom att byggas
upp.

Med förnyat ekonomiskt stöd från
det statliga stimulansbidraget utvidga-
des arbetsteamet under 1997 så att det,
förutom dem som redan nämnts, också
kom att omfatta neuropediatrisk överlä-
kare (motsvarande en halv tjänst) och
sjukgymnast (motsvarande tio vecko-
timmar) (Tabell II).

Några specifika syndrom
exemplifierar hjälpbehovet
För att göra en uppfattning om beho-

vet av hjälpinsatser till berörda familjer
möjlig är det av värde att beskriva nå-
gra av de specifika syndromen och vil-
ka åtgärder som är påkallade i anslut-
ning till dem. I det följande kommer
därför korta översikter av kunskapslä-
get när det gäller Retts syndrom, Pra-
der–Willis syndrom, Angelmans syn-
drom och fragil X-syndromet att ges.
Avsikten är att förankra insikten om
hur olika – och specifika – de enskilda
syndromen är, samtidigt som det är vik-
tigt att belysa de gemensamma pro-
blem som praktiskt taget alla familjer
med barn med mindre kända syndrom
har att handskas med på ett ganska lik-
artat sätt.

RETTS SYNDROM
Vid Retts syndrom föreligger en

ganska typisk konstellation av (a) nor-
mal, eller nästan normal, utveckling un-
der de första 6–20 månaderna, därefter
(b) stagnation eller regression med åt-
följande oförmåga att använda händer-
na på ändamålsenliga sätt, oftast också
med karakteristiska handstereotypier,
(c) en mängd neurologiska, neuropsy-
kiatriska och somatiska symtom inklu-
derande dålig tillväxt (inte minst av

skallen), svår/djup mental retardation
(dvs IQ mindre än 50/20), autistiska
drag, avsaknad av talspråk, epilepsi,
ataxi, skolios och trofisk störning i ex-
tremiteterna med kalla händer och föt-
ter.

Drabbar oftast flickor
Göteborgsgruppen, under ledning av

professor emeritus Bengt Hagberg, har
haft en ledande position när det gäller
kunskapsutvecklingen på området. Fre-
kvensen beräknas till minst 1 på 10000
flickor. Bland flickor i förskoleåldern
med kombinationen svår mental retar-
dation och autistiska drag måste bered-
skapen att diagnostisera Retts syndrom
vara mycket hög: en stor del av samtli-
ga inom denna grupp kommer att visa
sig ha det klassiska syndromet. Ännu
har ingen orsak kunnat fastställas, trots
en mycket intensiv forskningsinsats. På
senare år har vi inom det neuropsykiat-
riska/neuropediatriska öppenvårdstea-
met träffat på ett ökande antal fall av va-
rianter av syndromet. Stort intresse till-
drar sig upptäckten av att det finns flick-
or med Retts syndrom som kan tala en
del och att språket i dessa fall oftast har
karaktären av ekotal [1, 2]. Sådana fall
kan missas diagnostiskt ända upp i vux-
en ålder.

Kommunicerar med ögonen
Inom öppenvårdsteamet vid BNK

har vi under de senaste åren särskilt
uppmärksammat den kommunikativa
förmågan vid Retts syndrom. Det har
visat sig att flickor/kvinnor med Retts
syndrom kommunicerar med ögonen
och att det gäller att vara särskilt upp-
märksam på denna möjlighet till kon-
takt om man verkligen skall kunna eta-
blera en tvåvägskommunikation. Hit-
tills vunna erfarenheter talar dock för att
– även om det är svårt att på ett rättvi-
sande sätt mäta IQ vid Retts syndrom –

den intellektuella kapaciteten nästan
alltid ligger inom området för svår psy-
kisk utvecklingsstörning.

Kräv er högkompetenta
insatser
Flickor/kvinnor med Retts syndrom

och deras familjer behöver omfattande
habiliteringsinsatser under många år, i
allmänhet i flera decennier.

Kommunikationssvikten, oförmå-
gan att använda händerna på ett ända-
målsenligt sätt, uppfödningssvårighe-
terna och tillväxtrubbningen, rörelse-
hindret, epilepsin, och, ibland, svåra
beteendestörningar kräver alla hög-
kompetenta insatser. Det är mycket an-
geläget att några få centra i landet sva-
rar för den fortsatta kunskapsutveck-
lingen på området. För närvarande
finns Rett Center i Östersund och
BNKs öppenvårdsteam (Team 4) i Gö-
teborg. Den neuropediatriskt orientera-
de läkaren är, med tanke på det omfat-
tande rörelsehindret, skoliosen och epi-
lepsin, den mest naturliga ledaren i
»Rett-teamet».

PRADER–WILLIS
SYNDROM
Göteborgsgruppen har genomfört

den hittills mest heltäckande befolk-
ningsstudien av Prader–Willi-syndro-
met. Frekvensen klara fall beräknades
till minst 1 på 10000 [3]. Samtliga dia-
gnostiserade fall med säkerställd klinik
samt typisk kromosomal eller genetisk
avvikelse på kromosom 15q11–13 hade
kognitiv dysfunktion, och i majoriteten
av fallen förelåg klar mental retarda-
tion.

Uppseendeväckande symtom
Ett avhandlingsarbete från avdel-

ningen för barn- och ungdomspsykiatri
[4] har påvisat en mycket karakteristisk
beteendeproblematik innefattande
hetsätning, envishet, tendens till ut-
brott, allmän långsamhet och ett speci-
ellt slags självskadande beteende (ofta
innebärande nypning, rivning och
skrapning av huden var som helst på
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Tabell I. Diagnosgrupper som det neuropsykiatriska/neuropediatriska teamet riktar sig till.

Frekvens,
Syndrom n/10 000 Referens

Angelman 0,8 Kyllerman 1995 [7]
Prader–Willi 1,3 Åkefeldt et al 1991 [3]
Rett 1,0 (flickor) Hagberg 1993 [9]
Tuberös skleros 1,5 Ahlsén et al 1994 [10]
XYY 10,0 (pojkar) Abramsky & Chapple 1997 [11]
XXY 10,0 (pojkar) Abramsky & Chapple 1997 [11]
XO 10,0 (flickor) Abramsky & Chapple 1997 [11]
XXX 10,0 (flickor) Abramsky & Chapple 1997 [11]
Neurofibromatos ? Gillberg & Forsell 1984 [12]
Itos hypomelanos ? Åkefeldt & Gillberg 1991 [13]
Fragil X (FRAXA) 3,7 Morton et al 1997 [14]
Partiell tetrasomi 15 ? Gillberg et al 1991 [15]
Williams ? Gillberg & Rasmussen 1994 [16]
Corpus callosum-agenesi ? Gillberg 1995 [17]
Huntingtons chorea ? Harris 1995 [18]

Tabell II. Det neuropsykiatriska/neuropediat-
riska öppenvårdsteamet.

Tjänstgöringsgrad,
Teammedlem procent

Barnneuropsykiater 50
Barnneurolog 50
Neuropsykolog 50
Habiliteringspsykolog 50
Specialpedagog 100
Specialkunnig sjuk-
sköterska 2×100
Sjukgymnast 25
Sekreterare 100



kroppen där personen i fråga kommer
åt). Språket är begränsat och talet
karakteristiskt nasalt och delvis oarti-
kulerat [5]. Många har övergående au-
tistiska symtom i åldrarna 6–30 måna-
der. Typisk autism är däremot en säll-
synthet i samband med Prader–Willis
syndrom. Därtill kommer det typiska
fysiska syndromet med litet huvud,
små, mandelformade ögonspringor,
muskulär hypotonus, kortvuxenhet
med små händer och fötter, hypogona-
dism och – åtminstone om omgivning-
en inte har lyckats genomföra en ex-
trem restriktion av mängden intagen
föda/dygn – osannolik övervikt.

Mycket talar för att nedsatt sekretion
av tillväxthormon (GH= growth hor-
mone) och avvikande serotoninmetabo-
lism är några av de viktigaste biokemis-
ka mediatorerna [6], vilket återspeglas i
att behandlingsförsök ofta involverar
GH och farmaka som påverkar seroto-
ninsystemet. Vad gäller beteendet tycks
effekterna av GH-behandling vara rela-
tivt små, men större, noggrant kontrol-
lerade studier saknas.

Dåliga kunskaper
om syndromet inom vården
I arbetet med Prader–Willis syn-

drom har det slagit oss att kunskapen
om syndromet, trots den närmast upp-
seendeväckande kliniken, är dåligt för-
ankrad inom vården. Barn med extrem
neonatal hypotonus borde t ex alltid
screenas med avseende på »Pra-
der–Willi-g enetik», om annan klar dia-
gnos inte kan ställas. Det är också vik-
tigt att känna till att enstaka fall är nor-
malviktiga även i skolåldern, i sådana
fall i allmänhet på grund av att föräld-
rarna genomfört en extrem restriktion
av barnets födointag. Vissa individer
med tillståndet har låg normal IQ eller–
någon enstaka gång – IQ helt inom den
normala variationen. Det typiska bete-
endet med utbrott, envishet och skrap-
ning av huden bör väcka läkarens miss-
tanke att även ett skolbarn, eller en vux-
en patient utan fastställd specifik dia-
gnos, skulle kunna ha Prader–Willis
syndrom.

Intensiva insatser krävs
upp till 10-årsåldern
Prader–Willis syndrom kräver dia-

gnostiskt och habiliteringsmässigt spe-
cialkunnande. Det finns svårigheter
inom många områden, men framför allt
är det beteendet med hetsätning (och åt-
följande fetma) och benägenheten för
raseriutbrott som plågar berörda famil-
jer. Neuropsykiater med specifik Pra-
der–Willi-k ompetens är det naturliga
sammanhållande navet i habiliterings-
gruppen.

Insatserna måste vara intensiva un-
der barnets första tio år, men även fort-

sättningsvis krävs speciella habilite-
ringsinsatser för majoriteten.

ANGELMANS
SYNDROM
Angelmans syndrom tycks vara ge-

netiskt nära besläktat med Prader–Wil -
lis syndrom i och med att samma del av
kromosom 15q har avvikande funktion.
Vid Prader–Willis syndrom saknas
normalt paternellt material på
15q11–13, vid Angelmans syndrom
saknas i stället normalt maternellt ma-
terial på denna plats. Fenomenet att fe-
notypen beror på vilken förälders gen-
material som kommer till uttryck kallas
genomisk prägling. Diagnos kan nu
fastställas i en stor majoritet av samtli-
ga fall med hjälp av DNA-undersök-
ning. Göteborgsgruppen har uppskattat
frekvensen av Angelmans syndrom till
0,8 på 12000 [7]. Det kognitiva funk-
tionshindret är genomsnittligt betydligt
mera uttalat vid Angelmans än vid Pra-
der–Willis syndrom, och flertalet fun-
gerar inom området för djup mental re-
tardation.

Det finns många likheter med Retts
syndrom (avsaknad av talspråk, epilep-
si, ataxi, autistiska drag), men troligen
saknas en period av normal utveckling
under första levnadsåret. En studie av
Göteborgsgruppen antydde att fre-
kvensen av autistiska drag/autism är ex-
tremt hög just inom Angelmangruppen,
vilket alltså skiljer den på ett påtagligt
sätt från Prader–Willi-syndromet också
i detta avseende.

Skrämmande
skrattattacker
Barn med Angelmans syndrom är

ofta särskilt förbryllande på grund av
blandningen av ett ofta glatt och god-
modigt utseende och ett inte sällan hög-
ljutt skratt å den ena sidan och en ten-
dens till autistisk avskärmning, rutin-
bundenhet, ritualkrav och orubblig en-
vishet med utbrott om invanda mönster
bryts på något sätt. Gångdebuten är ofta
fördröjd till sena förskoleår, och endast
ett litet fåtal har något talat språk över
huvud taget. Liksom vid många andra
beteendemässiga fenotypsyndrom är
sömnstörningar mycket vanligt före-
kommande. Skrattattacker kan verka
mycket skrämmande för föräldrar och
syskon. Till detta kommer epilepsi i
många fall. Vårdtyngden för berörda fa-
miljer är därmed mycket stor.

Habiliter ande insatser
krävs hela livet
Också när det gäller Angelmans

syndrom är habiliterande insatser på-
kallade i stort sett genom hela livet.
Med tanke på de ofta mycket svåra be-
teendestörningarna kan neuropsykia-

tern vara den lämpligaste sammanhål-
lande länken i diagnos- och habilite-
ringsteamet. Andra gånger är epilepsi
och rörelsehinder så överskuggande
problem att neuropediatrikerns roll blir
central i stället. På hemmaplan blir det
i allmänhet barnhabiliteringsläkaren
som har uppgiften att samordna alla ha-
biliterande insatser kring barnet och
dess familj.

FRAGIL X-SYNDROMET
Fragil X-syndromet framstod till för

cirka fem år sedan som ett ganska en-
hetligt kliniskt tillstånd med gemensam
kromosomal avvikelse på Xq27.3. Nu-
mera vet man att det »klassiska» sköra-
X-kromosomtillståndet (FRAX-A)
bara är ett av många syndrom med kro-
mosomavvikelse i detta eller något all-
deles intill liggande lokus. Populations-
frekvensen av tillståndet är osäker men
tros vara någonstans mellan 3 och 10 på
10000.

Spridning i IQ
Den typiska fenotypen vid det klas-

siska fragil X-syndromet innefattar
långsmalt ansikte, stora ytteröron,
överböjliga leder, vissa avvikelser i
finger- och tåanatomi samt stora yttre
genitalia. Beteendemässigt märks sen
utvecklingstakt, okoncentration, över-
aktivitet, autism eller autistiska drag,
undvikande av blickkontakt och bort-
vändning av kroppen i anslutning till
möte med nya människor, ekotal, ske-
nande tal, stereotypier och självde-
struktivitet.

Flertalet blir måttligt mentalt retar-
derade, men det finns spridning i IQ
från nivån för djup mental retardation
till normalbegåvning.

Kar akteristiskt beteende
som kräver specifika åtgärder
Fragil X-syndromet ärvs på ett

ovanligt sätt. Genetisk rådgivning för-
utsätter tillgång till uppdaterad DNA-
diagnostik och specifikt kunnande om
den kliniska innebörden av s k premu-
tation och fullmutation. Beteendet är
mycket karakteristiskt och kräver ofta
specifika åtgärder. Genom att blick-
kontakten är så försvårad och talet så
otydligt måste lärare få handled-
ning/rådgivning av välkvalificerad me-
dicinsk-pedagogisk personal så att en
adekvat skolsituation kan erbjudas bar-
net (t ex kan det vara nödvändigt att låta
barnet helt slippa att ha ögonkontakt
med läraren om det skall gå att verkli -
gen få inlärning till stånd). Det överak-
tiva beteendet kan kräva behandling
med centralstimulantia (som i sig är en
angelägenhet för specialkunnig barn-
neuropsykiater).

Vissa pojkar och flickor med fragil
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X-syndromet fyller alla kriterier för
diagnosen autism, andra har autismlik-
nande tillstånd av varierande svårig-
hetsgrad. Specifika åtgärder med anled-
ning av de autistiska symtomen är i all-
mänhet påkallade.

Mot bakgrund av den komplexa pro-
blembilden, som domineras av utveck-
lingsstörning, språkavvikelse och svåra
beteenderubbningar, är det naturligt att
barnneuropsykiatern fungerar som cen-
tralt habiliteringsansvarig.

TEAMETS INSATSER
Det nuvarande teamets sammansätt-

ning framgår av Tabell II. Den ena av
sjuksköterskorna har en samordnande
funktion vid planering av patientbesök.
Båda verksamheterna tillhör sedan 1
november 1997 samma verksamhets-
område inom Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset/Östra, division G, men fun-
gerar som självständiga enheter och lig-
ger geografiskt åtskilda. Både vid poli-
klinisk utredning och vid inneliggande
utredning på avdelning krävs en nog-
grann planering av teamets olika insat-
ser. Teamets insatser görs komprimerat
under en till tre dagars besök beroende
på utredningsbehovet.

Det neuropsykiatriska/neuropediat-
riska teamet har under perioden
1996–1997 tagit emot 280 nya fall med
någon av de aktuella diagnoserna. Ca
75 procent av patienterna kom från
Västsverige och ca 25 procent från öv-
riga Sverige.

Tvärf ackligt synsätt
Det går inte att kortfattat beskriva

alla de uppgifter som teamet vid BNK
arbetar med när det gäller de tolv
nämnda diagnosgrupperna. Här skall
bara ges en skissartad översikt. Gemen-
samt för alla de aktuella handikapp-
grupperna är behovet av ett tvärfackligt
synsätt, som inte minst uppmärksam-
mar barnens kognitiva och beteende-
mässiga svårigheter. De olika syndro-
men kännetecknas i flertalet fall av spe-
ciella psykiska och fysiska särdrag,
som teamet måste vara väl förtroget
med för att kunna erbjuda ett tillfred-
sställande utredningsunderlag för habi-
literingsinsatser.

Två slag av patienter
Patienterna som remitteras till tea-

met är huvudsakligen av två slag, dels
oklara fall med symtom som ger miss-
tanke om ett av de aktuella syndromen,
dels kända komplicerade fall som krä-
ver speciella insatser, t ex behandling av
svår epilepsi och svår autism vid tube-
rös skleros.

Ett exempel på den första typen är
patienter med klinisk misstanke om
Angelmans syndrom utan den typiska

avvikelsen på kromosom 15q11–13.
Teamet har under de senaste två åren ut-
rett tolv patienter med klassiskt och 23
med oklart/atypiskt Angelmans syn-
drom. Det har gett oss en god klinisk er-
farenhet av variationen inom gruppen i
stort och hur svårigheterna ter sig i de
atypiska fallen. Utredningen av Angel-
mans syndrom sker i princip enligt föl-
jande:

Dag 1 – neuropediatr isk
undersökning
Under första dagen genomförs en

neuropediatrisk undersökning och ge-
nomgång. Barnet observeras tillsam-
mans med föräldrarna, och en omfattan-
de genomgång av sjukhistoria och tidi-
gare undersökningar görs. Tidigare
EEG-registreringar, datortomografier
och magnetkameraundersökningar av
hjärnan bedöms antingen direkt eller ef-
ter serieläsning och diskussion med
andra specialister (klinisk neurofysio-
log och pediatrisk neuroradiolog). Neu-
ropediatrikern ger en första syntes av
sjukhistoria och iakttagelser.

En väsentlig del under dag 1 utgörs
av föräldrars och barns möte med en kli-
nisk genetiker, som går igenom och
kompletterar tidigare gjorda genetiska
utredningar. Genetisk rådgivning ges
också vid detta tillfälle och eventuellt i
senare skede, beroende på hur mycket
av definitiv genetisk information som
föreligger vid besöket.

Dag 2 – neuropsykiatr isk
bedömning
Neuropsykiatrisk bedömning görs

med särskild inriktning på social inter-
aktion, kommunikation, stereotypt be-
teende och fixeringar samt hyperakti-
vitet. Genomgång görs av neuropsykia-
tridelen av de internationellt fastställda
diagnostiska kriterierna för Angelmans
syndrom [8].

Mycket utmärkande för Angelmans
syndrom är den markanta skillnaden
mellan expressiv och impressiv språk-
lig förmåga. Personer med klassisk
Angelman lär sig bara som bäst att tala
en handfull ord men förstår tiotals ord
och enkla vardagsuttryck. Vid atypisk
Angelman är den allmänna språkförmå-
gan bättre utvecklad, men skillnaden
mellan expressiv och impressiv förmå-
ga är lika framträdande. I den diagnos-
tiska utredningen ingår därför en nog-
grann kommunikationsbedömning: vil-
ka kommunikationssätt kan individen
uttrycka sig med (tal, tecken, pikto-
gram, bilder, föremål, allmänna åtbör-
der, ospecifikt kroppsspråk, aktivitet)
respektive förstå. Är kommunikationen
avsiktlig (kan individen uttrycka sin av-
sikt och sitt syfte tydligt eller måste om-
givningen tolka) etc?

Neuropsykologisk utredning för be-

dömning av den allmänna utvecklings-
nivån och utvecklingsprofilen görs. Vid
Angelmans syndrom används test läm-
pade för barn med måttlig till svår ut-
vecklingsstörning, t ex Griffiths utveck-
lingsskala, Peabodys språkförståelse-
test, SIT (språkligt impressivt test) och
Leiters klosstest. Om testning av barnet
inte är möjlig på grund av för låg funk-
tionsnivå eller dålig medverkan är för-
äldraintervju med Vinelandskalan ett al-
ternativ för utvecklingsnivåbedömning.

Pedagogisk utredning görs med Psy-
cho Educational Profile (PEP).

Social utredning genomförs med in-
riktning på LSS-insatser.

Den neuropsykiatriska delen av tea-
met informerar föräldrar och eventuell
personal om utredningsresultaten och
ger förslag och rekommendationer för
habilitering. Varje medarbetare gör en
skriftlig sammanfattning av sin utred-
ningsdel med tydliga rekommendatio-
ner för behandling och habilitering,
som sammanfogas till ett gemensamt
utlåtande av överläkaren i teamet.

Dag 3 – medicinsk utredning
Medicinska utredningar och eventu-

ellt kompletterande neuropsykiatrisk
utredning görs. Sammanfattande neu-
ropediatrisk och neuropsykiatrisk in-
formation till föräldrar och, när så är ak-
tuellt, medföljande personal.

Den patientansvarige överläkaren
(remissmottagare) i teamet gör en slut-
giltig sammanställning av teamets ut-
redningar och rekommendationer, som
skickas till föräldrar och inremitteran-
de. Vid behov görs uppföljande besök
för ytterligare utredningar eller infor-
mation till föräldrar och/eller personal.

SAMARBETE
MED ÅGRENSKA
Vid Ågrenska utanför Göteborg be-

drivs bl a en mycket uppskattad familje-
verksamhet. Där anordnas med viss re-
gelbundenhet temaveckor, t ex en vecka
för åtta till tolv familjer som har barn
med Retts syndrom, en annan vecka för
åtta till tolv familjer som har barn med
fragil X-syndromet. Föräldrar träffar
andra som är i en liknande situation som
de själva, syskon får chansen att prata
med andra syskon som har en syster el-
ler bror med samma funktionshinder
som deras egen bror eller syster, och ex-
perter delar med sig av den absolut se-
naste kunskapen. Under de gångna åren
har vi genomfört ett stort antal
temaveckor för familjer med barn med
mindre kända syndrom. En förutsätt-
ning för att dessa veckor skall komma
till stånd är att varje barn med ett sådant
syndrom har fått genomgå en noggrann
utredning som lett fram till en korrekt
diagnos. Vi har upplevt att familjeverk-
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samheten vid Ågrenska är ett av de mest
positiva inslagen i habiliteringsarbetet
med berörda barn och deras familjer.

SAMMANFATTNING
Barn med ovanliga syndrom utgör

tillsammans en ganska stor grupp av
samtliga med livslånga funktionshin-
der. Inte minst är de en mycket viktig
grupp att räkna med inom personkret-
sen med psykisk utvecklingsstörning.
Flertalet kräver psykiatriska, neurolo-
giskt sjukgymnastiska, psykologiska
och pedagogiska habiliteringsinsatser
genom hela uppväxten och även i vux-
en ålder. Många behöver dessutom
hjälp av logoped och arbetsterapeut.

Kravet på exakt och uppdaterad dia-
gnostik (såväl genetiskt och neurobio-
logiskt som psykiatriskt, psykologiskt
och pedagogiskt) är mycket stort. Detta
i sin tur medför att utredning och habi-
literingsplanering måste centraliseras
till ett fåtal kunskapscentra. De team
som med hjälp av stimulansbidrag
igångsatts under de senaste åren och
som fåtts att fungera väl och blivit inte-
grerade delar i den ordinarie kliniska
verksamheten måste få en chans att fort-
sätta sitt arbete under det kommande
decenniet. Det är rimligt att vissa klini-
ker får ett samlat ansvar för en väldefi-
nierad grupp av syndrom, snarare än att
ett flertal olika kliniker tar hand om vår-
den av var sitt tillstånd. Familjer har rätt
att kräva det specifika kunnande som är
knutet till varje speciellt syndrom men
också att det team de möter skall ha in-
sikt i att det finns behov som är gemen-
samma för många syndrom, så att man
på bästa sätt kan föreslå åtgärder anpas-
sade efter den enskilda familjens förut-
sättningar.

Familjeverksamhet motsvarande
den vid Ågrenska borde bli en självklar
del i habiliteringsinsatser för berörda
barn och familjer.

Vuxenneurologi, vuxenpsykiatri och
rehabilitering måste, inom den närmas-
te framtiden, öka sitt kunnande om de
nämnda grupperna, så att den positiva
utveckling som kommit familjerna till
del under barnets uppväxttid kan fort-
sätta i vuxenåldern.
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Läkartidningens
serie 1990–1992

i särtryck

När konsensus saknas om
hur läkaren bör behandla,
spelar den beprövade erfa-
renheten stor roll. Det 48-sidi-
ga häftet innehåller 32 korta,
praktiskt inriktade artiklar
med anknytning till vårdens
vardag och vänder sig till alla
kliniskt verksamma läkare.
Förutom diagnostik med tera-
pi speglas goda exempel på
prevention, ledningsfrågor
och administration.
Pris 55 kr. Vid 11–50 ex 50 kr,
vid högre upplagor 47 kr/ex.
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