Ovanliga funktionshinder
— mindre kanda syndrom

En utmaning for neuropsykiatrisk habilitering

Barn med ovanliga syndrom, &r betydligt vanligare an s& och ka
eller »Sma och mindre kanda majligen, i ett langre perspektiv, kom- m REHABILITERING

handikappgrupper», som ar den ma att avféras fran forteckningen 6ve

officiella benamningen i Nor- sma och mindre kanda handikappgrur. _ _ o
den, utgér tillsammans en gans- Pe’- ]‘:g:tiﬁggﬁ handikapp i den dagliga livs-
ka stor grupp av samtliga barn . e
9 . . Ovanliga syndrom Fram till bérjan av 1990-talet var

med livslanga funktionshinder, —vanliga tillsammans dessa syndrom inom varden kanda bara
inte minst inom personkretsen Sannolikt & den sammanlagdav en liten grupp speciellt intresserade
med psykisk utvecklingsstor- »verkliga» frekvensen av ovanliga octiékare och paramedicinsk personal. |
ning. _ ~ mindre kanda syndrom med allvarligopch med handikappreformen och till-

Vuxenneurologi, vuxenpsyki- handikapproblematik omkring en hallkomsten av lagen om stéd och service
atri och rehabilitering maste procent av alla barn. Ett hundratal syriill vissa funktionshindrade (LSS) 1994

oka sitt kunnande om de i grup- drom ar redan idag relativt val kartlaguppmarksammades »sma och mindre

pen ing&ende syndromen, s& att da. En berakning av den sammanlagddnda handikappgrupper» pa ett nytt

den positiva utveckling som frekvensen i totalbefolkningen av fallsatt. Socialstyrelsen tilldelades medel

kommit familjerna till del under av barn med nagon av féljande dlagndéor att sE@dJa uppbyggnaden av kunskap

b t st kan fortsatta i ser: tuberds skleros, Retts syndronpa omradet och att se till att kunskapen
arnets uppvaxt kan fortsatia | Angelmans syndrom, Prader—Williskom berdrda familjer till godo.

vuxendldern. syndrom, Williams’ syndrom XXX, .
XO, XXY och XYY, gerennivdav 0,24 Oppenvardsteam
procent (Tabell I). for samlad kunskap

Ovanliga och mindre kédnda funk- En stor grupp av samtliga inom den Mot namnda bakgrund startades
tionshinder &ar — enligt definitionen —aktuella gruppen har ett patagligt be1995 vid barnneuropsykiatriska klini-
ovanliga var for sig, men tillsammangyavningshinder. Detta innebar att eken (BNK) (davarande Ostra sjukhuset,
forekommer de tillréckligt ofta for att forhallandevis stor andel av samtligmuvarande Sahlgrenska Universitets-
motivera att betydande resurser avsatised mental retardation har nagot av dgukhuset/Ostra) en ny verksamhet —
for vard, forskning och utbildning inomaktuella syndromen — &ven om langtNeuropsykiatriskt oppenvardsteam»
omradet. »Smé& och mindre kanda haifran alla, i dagens lage, har en faststallifeam 4) — riktad till ett drygt dussin
dikappgrupper» ar Socialstyrelsens octliagnos. grupper med ovanliga funktionshinder,
Nordens officiella terminologi for den-  Allteftersom Klinisk erfarenhet ochmindre k&nda syndrom, néamligen de
na grupp. Funktionshinder ingdende molekylargenetiken gor nya landvin-som uppraknats i Tabell I.
denna kategori skall forekomma hosingar kommer en &nnu storre andel av Malsattningen med verksamheten
farre an 1 pa 10 000 fodda barn. dem med kognitiva/neuropsykiatriskakar att samla kunskap om de specifika

Flera av de syndrom som acceptareurologiska ospecifika diagnoser (t ekunktionshindren, utarbeta riktlinjer
rats tillhora gruppen har dock visat sigmental retardation», »svagbegavor diagnostik, medicinskt, psykolo-
ha prevalenser pa narmare 1 pa 5 00ng», »Overaktivitetstillstand», »neu-giskt och pedagogiskt omhandertagan-
vilket darfér borde vara en rimligareromuskular sjukdom») att visa sig horale av berérda barn och familjer (inklu-
prevalensgrans i sammanhanget. Etifl gruppen med ovanliga funktionshin-sive framtagandet av visst informa-
staka tillstand, t ex fragil X-syndromet,der—-mindre kanda syndrom. | anglotionsmaterial) och att i direkt klinisk
saxisk litteratur omnamns dessa tillverksamhet arbeta med habilitering av
stdnd ofta som »behavioural phencaktuella fall inom samtliga berérda
types», dvs, underforstatt, genetiska agrupper.

Forfattare vikelser med specifik beteendemassig Teamet erholl ekonomiskt stod ge-
CHRISTOPHER GILLBERG fenotyp. Sldende exempel ar t ex Prazom det sarskilda statliga stimulansbi-

professor der-Willis syndrom, beteendemaéssigtiraget och baserades pa vissa redan be-
STEPHAN EHLERS karakteriserat av hetsétning, envishéintliga resurser inom barnneuropsyki-

med dr och ett speciellt slags sjalvskadande batriska kliniken, som i samband med

teende, och Williams’ syndrom, som utdet nytillkomna ekonomiska tillskottet

MARTEN KYLLERMAN marks av den ovanliga konstellationentokades vasentligt. Gruppen, som
docent patrangande och distanslést beteendem att arbeta i direkt patientarbete,

PAUL UVEBRANT pratsamhet och stark angslan infér soctmfattade en neuropsykiatrisk éverla-
docent; samtliga vid Omradet foral interaktion. Dessa syndrom &r i allkare, en neuropsykolog, en pedagogisk
neuropsykiatri och habilitering, manhet forknippade med allvarligahandledare, en sjukskoterska och en se-
Barndivisionen, Sahlgrenska Uni-neuropsykiatriska och ofta ocksa somaeterare. Detta team arbetade tillsam-
versitetssjukhuset/Ostra, Goteborgtiska funktionshinder som medfér om-mans i tva ar under vilka ett omfattan-
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Tabell I. Diagnosgrupper som det neuropsykiatriska/neuropediatriska teamet riktar sig till. den intellektuella |qaaciteten nastan

alltid ligger inom omradet for svar psy

Frekvens, kisk utvedklingsstoning.
Syndrom n/10 000 Referens
Angelman 0,8 Kyllerman 1995 [7] Krav er hbgkompetenta
Prader—Willi 13 Akefeldt et al 1991 [3] Insatser
Rett 1,0 (flickor) Hagberg 1993 [9] Flickor/kvinnor med Retts syndm
Tuberos skleros 15 Ahlsén et al 1994 [10] och deas fimiljer behoer ométtande
XYY 10,0 (pojkar) Abramsky & Chapple 1997 [11]  habiliteringsinsaser under mareyar i
XXY 10,0 (pojkar) Abramsky & Chapple 1997 [11] allménhet i fera decennier
X0 10,0 (flickor) Abramsky & Chapple 1997 [11] Kommunikaionssvikten, oftmé
XXX 10,0 (flickor) Abramsky & Chapple 1997 [11] ~ gan dt arvanda handea pa ett anda
Neurofibromatos ? Gillberg & Forsell 1984 [12] malsenligt satt, uppfodningssigine-
Iltos hypomelanos ? Akefeldt & Gillberg 1991 [13] tema od tillvéxtrubbningen, roelse

hindret, epilepsin, od, ibland, svaa
beteendestdingar kréwer alla hog
kompetenta indaer Det &r nycket an
gelacet at naga fa centa i landet s&
rar for den ortsata kunskasutved-
lingen p& omradet. For narande
finns Rett Center i Ostaund ob
BNKs Oppenardsteam (€am 4) i G
de samarbete med teamet for dembarskallen), svar/djup mentaktadaion teborg. Den neunpedidriskt orienteia-
neuplogiska sekton inom den bar (dvs IQ minde an 50/20), autistiskade lakaen ar med tank pa det ongf-
medicinska klinilen lom at byggas drag, avsaknad w talsprak, pilepsi, tande roelsehindet, sloliosen ot epi-

Fragil X (FRAXA)

Partiell tetrasomi 15 ?

Williams ?
2
2

Morton et al 1997 [14]

Gillberg et al 1991 [15]

Gillberg & Rasmussen 1994 [16]
Gillberg 1995 [17]

Harris 1995 [18]

Corpus callosum-agenesi
Huntingtons chorea

upp.

Med fomyat ekonomiskt stod fran
det stdliga stimulansbideget utvidg-
des arbetsteamet under 1997 salet,
forutom dem somadan namnts, ésa
kom &t omfatta neuopedidrisk Ovend-
kare (motsarande en halv tjanst) bc
sjukgymnast (motsarande tio edo-
timmar) (Tabell II).

Nagra specitka syndrom

exemplitierar hjalpbehovet

For at gora en uppdttning om behe
vet a hjdlpinsaser till berdda familjer
mojlig ar det & varde dt beskiva na
gra as de specika syndomen o vil-

ataxi, slolios odh trofisk sténing i ex-
tremitetena med kalla hander bdot-
ter.

Drabbar oftast flickor
Goteborgsguppen, under ledninga
professor emétus Bengt Hgbexg, har

lepsin, den mest tarliga ledaen i
»Rett-teamet».

PRADER-WILLIS
SYNDROM
Gotéborgsguppen har gnomfot

haft en ledande position nér det galleden hittills mest heltdande bedlk-

kunskasutedlingen pa omradet.re-
kvensen beraknas till minst 1 p4Q00
flickor. Bland fickor i forskoledlden
med lombinaionen svar mentaletar
daion odh autistiska dag maste bad-
skgpen dt diagnostisea Retts syndim
vara mycket hog: en stor delvasamtli
ga inom dennampp lommer & visa

ka atgader som ar pakallade i anslutsig ha det klassiska symomet. Anm

ning till dem. | det foljande &mmer
darfor lorta 6versikter ar kunskasla
get nér det géller Retts syman, Pe-
der—Willis syndrom, Angelmans syn
drom od fragil X-syndromet dt ges.
Avsikten ar & forankm insikten om
hur olika — ot specitka — de enskilda
syndiomen drsamtidigt som det ar vk
tigt att belysa de gmensamma pr
blem som paktiskt taget alla imiljer
med ban med minde kédnda syndm
har dt handskas med pa etigska lik
arat satt.

RETTS SYNDROM

Vid Retts syndym foreligger en
ganska typisk &nstellaion as (a) nor
mal, eller nastan noral, utedling un-
der de fosta 6-20 manadea, daefter
(b) staynaion eller egression med at
foljande ofémaaa dt arvanda hander
na pa andamalsentigsatt, oftast dsa
med kaakteistiska handsteotypier
(c) en mangd neatogiska, neuopsy
kiatriska ot somgiska symtom inklu
demnde dalig tillvaxt (inte minstva
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har inggn osak kunnafaststallas, bts
en nycket intensi forskningsinsts. Pa
senae ar har vi inom det neopsykid-
riska/neuopedidriska Gppenardstea
met trafat pa ett okande antalf av va-
rianter & syndomet. Storintresse til
drar sig upptékten a att det inns fick-

ningsstudien \a Prader-Wili-syndro-
met. Fekvensen klaa fall berdknades
till minst 1 p& 10000 [3]. Samtlig dia
gnostiseade all med sakrstalld klinik
samt typisk komosomal eller gnetisk
avvikelse pa ksmosom 15q11-13 hade
kognitiv dysfunktion, ot i majoiteten
av fallen foeladg klar mental etada
tion.

Uppseendgickande symtom

Ett ashandlingsarbete franveel
ningen fér ban- och ungdomspsykia
[4] har pavisaen nycket kaaktelstisk
beteendproblematik innefattande
hetsatning ervishet, tendens till ut

or med Retts syndm som kan tala en brott, allman langsamhet bett spegi

del o at spralet i dessadll oftast har
karaktaen & ekotal [1, 2]. Sadanaafl
kan missas dignostiskt &nda upp i vax
en alder

Kommunicerar med 6gonen

Inom Gppemardsteamet vid BNK
har vi under de senasteeér saskilt
uppmaksamma den lommnunikativa
formagan vid Retts syndim. Det har
visd sig at flickor/kvinnor med Retts
syndom kommunicelar med 6gnen
och dt det galler # vara saskilt upp
maksam pa denna majlighet tillok-
takt om man grkligen skall kunna eta
blera en tvavagskmmunikation. Hit-
tills vunna erérenheter talar dédfor att
— awen om det ar svArit pa ett rattvi
sande satt mata 1Q vid Retts syoir—

ellt slags sjalvskadande beteende (ofta
innebarande §pning rivning od
skrapning & huden ar som helst pa

Tabell Il. Det neuropsykiatriska/neuropediat-
riska 6ppenvardsteamet.

Tjanstgoringsgrad,

Teammedlem procent
Barnneuropsykiater 50
Barnneurolog 50
Neuropsykolog 50
Habiliteringspsykolog 50
Specialpedagog 100
Specialkunnig sjuk-

skoterska 2x100
Sjukgymnast 25
Sekreterare 100
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kroppen dar pesonen i frag kommer
at). Sprakt ar beransa och talet
karakteistiskt nasalt oe delvis oati-
kulerat [5]. Manga har 6ergdende au
tistiska symtom i aldima 6-30 mana
der. Typisk autism ar dé&mot en sall
synthet i samband med dler—Wllis
syndiom. Datill kommer det typiska
fysiska syndomet med litet huvud
sma, mandetfrmade 06gnspingor,
muskular lypotorus, lortvuxenhet
med sma hander bdotter, hypogona
dism od — atminstone om ongning-
en inte haryckats genomfoa en &-
trem restiktion av mangden intgen
féda/dygn — osannolik Gemvikt.

Mycket talar for & neds# seketion
av tillvaxthormon (GH= growth hor
mone) ot avvikande sestoninmetao-
lism ar ndga av de viktigaste biokmis
ka medigorema [6], vilket tespeaglas i
att behandlingsf@tk ofta iwvolverar
GH odh fammaka som péarkar seoto-
ninsystemet. &d géller beteendet tys
effektena a» GH-behandling ara rela
tivt Sma, men stde, noggrant kontrol-
lerade studier saknas.

Daliga kunskaper

om syndromet inom varden

| arbetet med Rder—Wllis syn-
drom har det sigit oss #& kunskaen
om syndomet, tots den nanast upp
seendeidkande Klinilen, ar daligt for
ankrad inom vaden. Ban med &trem
neondal hypotorus bode t & alltid
scieenas med vaeende pa »Br

sattningsvis kravs speciella bibte-
ringsinsaser for majoiteten.

ANGELMANS

SYNDROM

Angelmans syndim tydks vara ge-
netiskt néa beslaktamed Pader—\W -
lis syndom i oh med & samma deha
kromosom 15q havaikande funktion.
Vid Prader—Wllis syndrom saknas
nomalt pdemellt maerial pa
15q11-13, vid Anglmans syndm
saknas i stéllet naoralt maemellt ma
terial pa denna pta. Fenomenet i fe-
notypen besr pa vilken foraldes gen
material som lommer till uttryck kallas
genomisk pragling Diagnos kan o
faststallas i en stor majtet av samtli
ga fall med hjélp & DNA-undesok
ning. Goétéorgsguppen har uppskizat
frekvensen a Angelmans syndm till
0,8 pa 12000 [7]. Det lognitiva funk
tionshindet &r gnomsnittligt betydligt
merma uttala vid Angelmans &n vid R¥
der—Willis syndrom, od flertalet fun
gerar inom omradet for djup mentar
tarddion.

tem vara den lampligste sammanhal
lande lankn i diggnos- ot habilite-

ringsteamet. Andr gangr ar @ilepsi

och rorelsehinder sa @rskuggande
problem &t neuopedidrikems oll blir

cental i stallet. P& hemnpéan Wir det

i allmanhet barhabiliteringslakaen

som har uppiften at samodna alla ha
biliterande instser king banet oh

dess amilj.

FRAGIL X-SYNDROMET

Fragil X-syndromet famstod till for
cirka fem ar sedan som etamgska en
hetligt kliniskt tillstdnd med gmensam
kromosomal avikelse pa Xq27.3. Nu
merm vet man & det »klassiska» skér
X-kromosomtillstdndet ~ (FRAX-A)
bam ar ett @ mang syndom med ko-
mosomavikelse i detta eller nag all-
deles intill liggande lokus. Bpuldions
frekvensen a tillstandet ar osék men
tros vara nagnstans mellan 3 bcl0 pa
10000.

Spridning i 1Q
Den typiska énotypen vid det klas

Det finns mana likheter med Retts siska fiagil X-syndromet inneéttar

syndiom (avsaknad atalsprak, pilep-
si, aaxi, autistiska dag), men toligen
saknas en p&rd av nomal utvedling
under fosta levnadsaet. En studie \a
Gotéborgsguppen antyde dt fre-
kvensen mautistiska dag/autism ar -
tremt hdg just inom Angimanguppen,
vilket alltsa skilier den pa ett pgtayt

der—Willi-g enetik», om annan klar dia satt fran Pader—Wili-syndromet o&sa

gnos inte kan stallas. Det arksa vik
tigt at kanna till & enstakadll &r nor
malviktiga awen i slolalden, i sadana
fall i allmanhet p& ind a att forald-
rama gnomfot en trem restiktion
av bamnets fodointg. Vissa indvider
med tillstandet har lag noral 1Q eller—

i detta aseende

Skrammande

skrattattacker

Bam med Anglmans syndim ar
ofta saskilt forbryllande pa qund a
blandningn & ett ofta glé och god-

nagpn enstaka gang — IQ helt inom demodigt utseende diett inte sallan hég

nomala \anationen. Det typiska bete
endet med utlott, ervishet ot skiap-
ning av huden bor véa lakaens miss
tanke dat aven ett sklbam, eller en vux
en paient utan éststéalld spedit dia-
gnos, skulle kunna ha &ter—Wllis
syndiom.

Intensiva insdser kravs

upp till 10-arsaldem

Prader-Wlis syndrom krawer dia
gnostiskt ob habiliteringsmassigt spe
cialkunnande Det fnns svéigheter
inom mang omraden, mendmfor allt
ar det beteendet med hetsatnind(ae
féljande tma) ob benagnheten for
raseiutbrott som plagr beréda famil-
jer. Neuopsykider med spedik Pra
der-Wlli-k ompetens ar det haliga
sammanhallande wet i hailiterings-
gruppen.

Insasena maste ara intensia un
der banets fosta tio & men &en fort-
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ljutt skratt & den ena sidan b@n ten
dens till autistisk @skamning, rutin-
bundenhet, itualkrav och omubblig en
vishet med uthott om irvanda ménster
bryts pa nagt satt. Gangdwmiten ar ofta
fordrojd till sena foskoledr och endast
ett litet fatal har nagt tala sprak oer
huvud taget. Liksom vid mang anda
beteendemdassg fenotypsyndom &r
somnstoningar mycket vanligt fore-
kommande Skrttattackker kan erka
mycket skrammande for foraldr o
syslon. Till detta kommer @ilepsi i
mang fall. Vardtyngden for berdta fa-
miljer ar ddmed nycket stor

Habiliter ande insaser

kravs hela livet

Ocksd nar det galler Amgmans
syndiom ar hailiterande instser pa
kallade i stor sett ggnom hela liet.
Med tanle pa de ofta ycket svaa be
teendestdringama kan neuwpsykia

lAngsmalt ansikte stom ytterdon,

Overbdjliga leder vissa avikelser i
finger- och taanéomi samt staa yttre

genitalia. Beteendemassigt rkérsen
utvedklingstakt, oloncentetion, over-

aktivitet, autism eller autistiska aly,

undvikande & blickkontakt ot bot-

vandning & kroppen i anslutning till
mote med ypa mannishr, ekotal, sle-

nande tal, steotypier ot sjdlvde

stiuktivitet.

Flertalet Hir mattligt mentalt etar
derade men det ihns spidning i 1Q
fran nivan for djup mentalatadaion
till normalbegavning

Kar akteristiskt beteende

som kraver specifka atgarder

Fragil X-syndromet &vs pa ett
ovanligt satt. Genetisk radming for
utsatter tillgang till uppdarad DNA-
diagnostik ot speciikt kunnande om
den kliniska innborden & s k penu-
tation odh fullmutaion. Beteendet ar
mycket kaakteistiskt o krawer ofta
specifka atgader Genom # blick-
kontakten ar sa fevamad od talet sa
otydligt maste léare fa handled
ning/radgvning av valkvalificerad me
dicinsk-pedgogisk pesonal sa t en
adekwt skolsituaion kan erbjudas bar
net (t & kan det ara nédvandigt at 1ata
bamet helt slippa th ha d@nkontakt
med laaren om det skall géattaverkli-
gen fa inlaning till stand). Det terak-
tiva beteendet kan kravbehandling
med centalstimulantia (som i sig ar en
aneelagenhet for specialkunnig brar
neuopsykider).

Vissa pojkar ol flickor med fegil
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X-syndiomet fyller alla kiterier for
diagnosen autism, arahar autismlik
nande tillstdnd \a varierande svag-
hetsgad Specifka atgader med anled

avvikelsen pa kemosom 15q11-13.

Teamet har under de senaste temart
rett tolv paienter med klassiskt 623
med oklat/atypiskt Angelmans syn

ning av de autistiska symtomen ar i-all drom. Det har gtt oss enad klinisk er

manhet pakallade

Mot bakgund as den lomplexa pio-
blembilden, som dominas & utved-
lingsstoning, sprakavikelse ot svaa
beteendarbbningar, ar det nturligt att
bamneuopsykidgem fungerar som cen
tralt habiliteringsansuaiig.

TEAMETS INSATSER

farenhet & varationen inom guppen i
stoit och hur svéighetena ter sig i de
atypiska fllen. Utedningn ar Angel-
mans syndsm sler i ptincip enligt fok
jande:

Dag 1 — neuppediatrisk

undersdkning

Under fosta dgen genomfos en
neuopedidrisk undesdkning ot ge-

Det ruvarande teamets sammansatnomgang Bamet obsereras tillsam

ning framgéar & Tabell Il. Den enaa
sjukskoteskorna har en samdnande
funktion vid planeing av paientbesok.
Bada ‘etksamheteara tillhor sedan 1
november 1997 sammaeksamhets
omrade inom Sahtgnska Uniersitets
sjukhuset/Ost, dvision G men fun
gerar som sjalvstandayenheter delig-
ger ceagrafiskt atskilda. Bade vid poli
klinisk utredning ot vid inneliggande
utredning pa wedelning kravs en np
grann planeng av teamets olika inda
ser Teamets ingaer gos kompiimerat
under en till te dayars besok barende
pa utedningsbeheet.

Det neuopsykidriska/neuopedia-
riska teamet har under peden
1996-1997 tgit emot 280 ga fall med
nagn a de aktuella dignosena. Ca
75 pocent & pdientena lom fran
Vastswerige ot ca 25 pocent fran v
riga Swerige.

Tvarf ackligt synsatt
Det gar inte # kortfattat beskiva
alla de uppiter som teamet vid BNK

mans med foraléma, ot en ométtan
de ge=nomgang asjukhistoia odh tidi-
gare undesOkningar gos. Tidigare
EEG-rmegistreringar, daortomagrafier
och manetkamesundesdkningr a
hjaman beddms antireg diekt eller ef
ter serelasning ob diskussion med
andia specialister (klinisk neafysio-
log och pedidrisk neupradiolag). Neu
ropedidrikem ger en fosta syntes\a
sjukhistora och iakttegelser

En vasentlig del under dal utgts
av foraldrars o bans mote med en kli
nisk genetiler, som gar ignom ob
komplettear tidigare gjoida genetiska
utredningar. Genetisk radgning s
ocksa vid detta tillfalle oc eventuellt i
senae slede beoende pa hur yeket
av defnitiv genetisk inbrmation som
foreligger vid besokt.

Dag 2 — neuppsykiatr isk

beddmning

Neumopsykiarisk bedémning gé&r
med saskild inriktning pa social inter
aktion, lommunikation, steeotypt be

arbetar med néar det galler de tolteende ok fixeringar samt kiperakti-

namnda dignosguppena. Har skall
bara ges en skisstad d\ersikt. Gemen
samt for alla de aktuella handa

gruppena ar beheet av ett tvarhdligt

synsatt, som inte minst upprkdam

mar banens lognitiva od beteende
massi@ svaigheter De olika syndp-

men kannetdamas i fertalet fall av spe

ciella psykiska odg fysiska satrag,

som teamet masteara val fotroget
med for & kunna erbjuda ett tilled

sstallande ugdningsundeéag for hai-

literingsinsaser

Tva slag av patienter

Patientena som emittems till tea
met ar huvudsaklien a tva slay, dels
oklara fall med symtom someg miss
tanke om ett @ de aktuella syndmen,
dels kéanda é&mpliceade &ll som kra
ver speciellaingaer t ex behandlinga
svar @ilepsi o svar autism vid tube
ros skleos.

Ett exempel pa den f&éta typen ar
paienter med klinisk misstaek om
Angelmans syndmm utan den typiska
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vitet. Genomgang géry neuopsykia
tridelen & de intenationellt faststallda
diagnostiska kiteriera for Anglmans
syndiom [8].

Mycket utmakande fér Anglmans

démning & den allménna ubdlings-
nivan ot utvedlingsprofilen gors. id
Angelmans syndim amvands test 1am
pade for bar med mattlig till svar ut
vedlingsstoning, t ex Griffiths utwedk-
lingsskala, Bebodys sprakfostaelse
test, SIT (sprékligt im@ssit test) ot
Leiters klosstest. Om testning bamnet
inte ar mojlig pa gund & for lag funk
tionsniva eller dalig mederkan ar for
aldraintevju med \inelandskalan ett al
temativ for utvedklingsnivabedémning

Pedayogisk utredning gés med Psy
cho Educéonal Pofile (PEP).

Social utedning gnomfos med in
riktning pa LSS-ins@er

Den neuopsykidriska delen atea
met informerar foraldar o eventuell
personal om ugdningsesultaen od
ger forslag och rekommendé#oner for
hébilitering. Varje medarbetargor en
skriftig sammanéttning as sin uted
ningsdel med tydlig rekommendéo-
ner for behandling dt habilitering,
som sammarfas till ett gmensamt
utlatande a 6verldakaren i teamet.

Dag 3 — medicinsk utedning

Medicinska utedningar o eventu
ellt kompletteande neuwpsykidrisk
utredning gos. Sammaratande neu
ropedidrisk och neuppsykiarisk in-
formation till foraldrar o, nar sa ar ak
tuellt, medfdljande psonal.

Den paentansaige Owrakaren
(remissmottgare) i teamet gor en shut
giltig sammanstallning\ateamets ut
redningar od rekommend#oner, som
skickas till foraldar od inremittearnt
de Vid behw gors uppféljande besok
for yttedigare utedningr eller inbr-
mation till féraldrar odv/eller pesonal.

SAMARBETE

MED AGRENSKA

Vid Agrenska utanfér Géberg be
drivs d a en nycket uppskttad familje-

syndom &r den m&anta skillnaden verksamhet. Dar andnas med visser
mellan epressv och impressv sprak gelbundenhet temaedkor, t ex en \edka
lig formagp. Rersoner med klassisk for atta till tolv familier som har bar

Angelman lar sig bar som basttatala
en handfull od men fostar tiotals od
och enkla ardagsuttyck. Vid atypisk
Angelman &r den allmanna sprakfif
gan batte utvedlad, men skillnaden
mellan epressv och impressv forma
ga ar lika famtradandel den dignos
tiska utedningen ingar darfor en mp
grann lommunikaionsbeddmning: vil
ka kommunikationssatt kan indiden
uttrycka sig med (tal, tden, pikte
gram, bilder féremal, allmanna atbér
der, ospeciikt kroppssprak, aktitet)
respektie forsta. Ar lommunikationen
avsiktlig (kan indviden uttycka sin a&-
sikt odh sitt syfte tydligt eller maste om
givningen tolka) etc?
Neumpsylologisk utredning for be

med Retts syndim, en annanadka for
atta till tolv familjer som har barmed
fragil X-syndromet. Foréldar trafar
andma som ari en liknande sitiian som
de sjaha, syskn far ciansen t prata
med anda syslon som har en systerel
ler bror med samma funktionshinder
som deas gen bor eller systeroc ex-
petter delar med sigvaden #&solut se
naste kunskaen. Under de gangnaedr
har vi gnomfot ett stot antal
temavedkor for familjer med bar med
mindre kédnda syndm. En foutsatt
ning for dt dessa &dor skall lomma
till stdnd ar & varje ban med ett sadant
syndiom har fatt gnomga en rggrann
utredning som lett &im till en lorrekt
diagnos. \ har upplet att familjeverk-
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samheten vid Agnska ar ethede mest
positiva inslayen i hailiteringsarbetet
med berdda ban och deas amiljer.

SAMMANFATTNING

Bam med ®anliga syndom utgoér
tilsammans en anska stor gipp &
samtligg. med slang funktionshin
der Inte minst &r de en yoket viktig
grupp at rékna med inom peonket
sen med psykisk uegklingsstoning.
Flertalet kréwer psykidriska, neuolo-
giskt sjukgymnastiska, psydogiska
och pedaogiska hailiteringsinsaser
genom hela uppvéaxten lb@wen i vux
en alder Mang behoer dessutom
hjalp as logoped ot arbetsteapeut.

Kravet pa &akt ot uppdéerad dia
gnostik (saval gnetiskt ob neubbio-
logiskt som psykitriskt, psylologiskt
och pedgogiskt) ar nycket stot. Detta
i sin tur medfor # utredning ot hebi-
literingsplaneing maste cenalisers
till ett fatal kunskascenta. De team
som med hjalp & stimulansbideg
igdngs#éts under de senasteear ot
som fatts # fungera val ot blivit inte-
grerade delar i den dnaiie kliniska
verksamheten maste fa emems & fort-
satta sitt arbete under debrkmande
decenniet. Det aimligt att vissa klint
ker far ett samkaansar for en valdet
nierad gupp & syndiom, snaare an &
ett flertal olika kliniker tar hand om var
den a var sitt tillstand Familjer har ratt
att krédva det specika kunnande som ar
knutet till varje speciellt syndm men
ocksa dt det team de moter skall ha in
sikt i &t det fnns beho som ar gmen
samma for maragsyndom, s & man
pa basta satt kan &sla atgader anpas
sade efter den enskildanhiljens fout-
sattningr.

Familjevetksamhet = motsasrande
den vid Agenska bade hi en sjalvklar
del i hailiteringsinsaser for bercda
bam och familjer.

Vuxenneuologi, vuxenpsykiari och
rehailitering masteinom den nianas

te framtiden, 6ka sitt kunnande om de7.Gillberg C. Clinical child neuropsychiatry.

namnda guppena, sa & den positia
utvekling som lommit familjema till
del under barets uppvaxttid kanoft-
séatta i vuenalden.
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