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Inovembernumret 2007 av Pediatrics [1]
presenteras en omfattande genomgang
av vad som i dag bendmns autismspekt-
rumtillstind (autism spectrum disor-
ders, ASD). Epidemiologi, orsaker, kli-
nisk bild, aspekter pa hur vi uppmaérk-
sammar/uppticker denna barngrupp,
utredning och intervention tas upp.

Forfattarna framhaller att autism-
spektrumtillstand inte &r sallsynta; fler-
talet barnlakare moter dessa barn, och
barnlédkare - och allménlidkare och sjuk-
skoterskor pa BVC (vart tilldgg) — maste
kdnna igen de tidiga tecknen pa autism
och ocksa vara medvetna om
att prognosen forbéttras i
och med tidigare diagnosti-
sering, vilket ger mojligheter
till tidig intervention.

Inledningsvis papekas
ocksa hur den diagnostiska
terminologin foriandrats och
breddats Over tid, fran Leo
Kanners och Hans Asper-
gers beskrivningar fran 1943
respektive 1944 till den se-
naste terminologin baserad
pa den amerikanska psykiatriklassifika-
tionen DSM-IV-TR (Diagnostic and Sta-
tistical Manual of Mental Disorders-1V-
Text Revision). I begreppet ASD inklu-
deras autism/autistisk storning, Asper-
gers tillstand och vad vi i Sverige brukar
benamna autismliknande tillstand (med
amerikansk terminologi »pervasive de-
velopmental disorder - not otherwise
specified, PDD-NOS).

Okad prevalens speglar inte reell 6kning
Forfattarna beskriver hur andelen barn
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»Var barnhalso-
vard med BVC,
som nar praktiskt
taget alla barn,
har en viktig upp-
gift att spara ut-
vecklingsavvikel-
ser, t ex ASD.«

med diagnosen autism Okat till f6ljd av
dndringarilagsystemi USA; t exmedgav
diagnosen autism inte ratt till specialpe-
dagogiskt stod forrian 1990. Forfattarna
diskuterar begreppet »diagnostic substi-
tution«; efter det att autism tagits in i
den sarskilda lag som tidigare reglerat
stod till barn med andra funktionshin-
der, t exmental retardation, 6kade ande-
len barn som fick diagnosen autism.

Epidemiologiska studier under 2000-
talet visar att prevalensen av ASD i Euro-
pa och Nordamerika ar cirka 6-10 per
1 000 barn. I en kanadensisk studie [2]
rapporterades prevalensen for autism
respektive PDD-NOS vara drygt 2/1 000
respektive drygt 3/1 000.

Den 6kade prevalens som i dag anges
har diskuterats i medierna, och begrepp
som »autismepidemi« har formulerats.
Det finns dock starkt stod for att den
O0kade medvetenheten om ASD, dndrade
kriterier och diagnostiska kategorier
over tid starkt bidragit till de 6kade pre-
valenstalen.

Komplexa orsakssamband/riskfaktorer
ASD ér biologiskt grundade utvecklings-
neurologiska  funktionsnedséttningar
sk neurodevelopmental
disorders) med i manga fall
en genetisk faktor. Dock kan
viienskilda fall oftainte ange
den exakta neurologiska or-
saken. Arftligheten ir kom-
plex med manga involverade
gener. Aven epigenetiska me-
kanismer ar sannolika. Vid
idiopatisk ASD kan upprep-
ningsrisken berdknas till 5-6
procent. Hos upp mot 10 pro-
cent kan ett medicinskt, as-
socierat tillstand faststallas.

Omfattande genetisk forskning pagar:
dels cytogenetiska/molekylira studier
for att hitta kandidatgener med betydel-
se for t ex den neuronala uppbyggnaden
av hjarnan och for transmittorfunktio-
ner, dels genomscreening.

Néstan varje kromosom har visats
kunna ha en koppling till autism, men
sarskilt intressanta ar kromosomerna X,
2,3,7,15,17 och 22. Sa kallad 15q-dupli-
kation anses nu férekomma hos 1-3 pro-
cent, kliniskt ses ofta hypotoni och gene-

rell utvecklingspaverkan, dysmorfologi
kan saknas.

Medicinska syndrom som alltid maste
beaktas ar t ex fragil X-syndromet, den
vanligaste kdnda genetiska orsaken till
autism och mental retardation hos poj-
kar. Forfattarna poingterar betydelsen
av att identifiera den orsaksfaktorn med
tanke pa behovet av genetisk radgivning.

Andra prenatala syndrom med kopp-
ling till autism ir t ex Retts syndrom,
Angelmans syndrom och Smith-Lem-
li-Opitz syndrom. Av neurokutana till-
stand ar tuberds skleros det som oftast &r
associerat med autism.

Som vid all utvecklingsneurologisk av-
vikelse kan autism ha sitt ursprung pre-,
peri- eller postnatalt. Forutom genetis-
ka faktorer finns foérvirvade tillstdnd
som fetalt alkoholsyndrom (FAS), tali-
domid- och valproatexponering och pre-
natala infektioner, t ex rubella.

Av perinatala orsaksfaktorer namns
t ex att ASD pévisats vid uppf6ljning av
fullgdngna barn som haft neonatal en-
cefalopati.

Postnatal genes till ASD har debatte-
rats, sédrskilt fragan om vaccinutlost
ASD. Vetenskapligt finns dock inget stod
for samband mellan vaccination och au-
tism [3].

Bristande 6msesidighet viktigt tecken
Karnsymtomen vid ASD som helhet in-
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Autismspektrumtillstand &r biologiskt
grundade utvecklingsneurologiska
funktionsnedsattningar (s k neurode-
velopmental disorders) med i manga
fall en genetisk faktor. Kirnsymtomen
ar bristande kommunikativ/social for-
maga och begransningar i aktiviteter
och intressen.

Den tidiga bristen pa eller avsaknaden
av »joint attention«, dvs 6msesidighet,
ar sannolikt ett av de viktigaste teck-
nen pa autismspektrumtillstand.
Tillstanden &r inte séllsynta, och or-
sakspanoramat dr stort. Tidig identifie-
ring av barn med autismspektrumtill-
stand ar viktig for att tillforsdkra barn
och fordldrar adekvat utredning, ratt
insatser och genetisk radgivning.
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nebar bristande kommunikativ/social
formaga och begransningar i aktiviteter
och intressen. Forfattarna framhaller i
detta ssmmanhang hur olikartad bilden
kan te sig mellan enskilda barn, autism-
spektrumet omfattar en extremt hetero-
gen fenotyp.

Den tidiga bristen pa eller avsaknaden
av »joint attention«, omsesidighet, ar
sannolikt ett av de viktigaste tecknen pa
ASD. Den sociala problematiken vid ASD
hénger samman med brister i den inne-
boende férmagan att knyta an till andra,
soka gemensamhet och att dela upple-
velser.

Forfattarna beskriver hur barn i all-
ménhet, vid ungefir 14-16 manaders al-
der, pekar for att visa pa nagot, for att
dela en upplevelse, och hur barnet tittar
omvixlande pa foremélet/hindelsen
och féridldern. Barn med ASD har brister
i den formagan. En annan svarighet vid
ASD ir den bristande férmagan att se
helhet och sammanhang.

Vissa barn upplevs annorlunda av f6r-
Aldrar de forstamanaderna, endel haren
mycket langsam sprakutveckling mellan
1 och 2 ars alder, medan andra visar en
normal utveckling fram till mellan 1 och
2 ars alder men férlorar da fardigheter
som sprak. Symtom pa Aspergers syn-
drom noteras for vissa barn inte férrén i
skolaldern.

Sprakutveckling uppmérksammas ofta
De flesta barn med autism och autism-
liknande tillstind uppméirksammas pa
grund av fordréjd sprak- och talutveck-
ling. Amerikanska barnldkarféreningen
har givit ut en broschyr, »Is your one-
year-old communicating with you?«, for
att hjélpa forédldrar och likare att upp-
méirksamma de tidiga sociala och kom-
munikativa milstolparna och avvikelser
idenna utveckling.

Ett avsnitt i artikeln [1] behandlar re-
gression, dvs tillbakagang, gradvis eller
plotslig, av kommunikativa och sprékli-
ga formagor, vilket beskrivs hos 25-30
procent av barn med ASD. Vanligtvis in-
traffar denna forsdmring vid 15-24 ma-
naders alder. Det poéngteras att regres-
sion pa detta sitt hos ett litet barn alltid
ska leda tanken till att det kan rora sig
om ASD.

Nir det giller sjdlvskadande beteen-
den papekas att dessa dven kan ses vid
svar generell utvecklingsstorning, och
det diskuteras ocksa vilka faktorer som
kan utlésa och forviarra sidana beteen-
den.

Andra samexisterande tillstand disku-
teras, t ex generella kognitiva nedsatt-
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ningar; frekvensen av dessa beror pa vil-
ken grupp som undersoks. Ett kognitivt
siardrag som kan ses vid ASD dr en begév-
ningsmaissig ojimnhet med avancerad
formaga inom vissa omraden och patag-
ligt nedsatta formagor inom andra om-
raden.

De sensoriska avvikelser som &r vanli-
gavid autism &r dnda inte helt specifika,
utan kan finnas ocksa vid andra utveck-
lingsneurologiska ~ funktionsnedséatt-
ningar. Anméarkningsvirt r att ett barn
ofta visar bade 6kad och minskad kéns-
lighet for stimuli av samma modalitet,
t ex 6verkinslighet for vissa ljud samti-
digt med minskad kénslighet for andra
horselintryck.

En ytterligare omfattande artikel i
samma nummer av Pediatrics [4] belyser
aspekter pa intervention och »medical
management«, dvs etiologisk utredning
och radgivning vad géaller eventuell arft-
lighet och associerade medicinska till-
stand som epilepsi. Dessutom behandlas
svara beteendeméssiga symtom, somn-
stérningar och psykofarmakologi.

Tidig diagnos kan ge tidig hjilp

Vikten av att vi uppméarksammar och
kdnner igen tidiga symtom betonas,
eftersom detta dr en forutséittning for ti-
dig intervention, etiologisk utredning
och radgivning vad géller eventuell arft-
lighet.

Forfattarna har som mal att hjélpa
barnlidkare att identifiera barn med risk
for att utveckla ASD. Man har for detta
syfte utvecklat en »kontroll- och scree-
ningalgoritm«. Amerikanska barnneu-
rologféreningen har foreslagit att f6ljan-
de dr varningsflaggor fér ASD:

¢ uteblivet joller, pekande eller andra
gester vid 12 manaders alder

 inga enstaka ord vid 16 manaders &l-
der

* inga spontana 2-ordssatser vid 2 ars
alder

* om barnet nagonsin uppvisat forlust
av sprak eller sociala fardigheter.

Vikten av att varje barn med sprakforse-
ning bedéms avseende horsel tas upp,
dven om en neonatal hérselscreening vi-
sat normala fynd.

BVC har en viktig roll
Vi uppfattar att den algoritm som pre-
senteras kan forenklas for svenska for-
hallanden.

Var barnhilsovard med BVC, som nar
praktiskt taget alla barn, har en viktig
uppgift att spara utvecklingsavvikelser,

t ex ASD. Vid varje sadan kontroll dar ut-
vecklingsomraden bedéms &r det viktigt
att alltid inkludera formagor som 6mse-
sidigt fungerande och - utifran barnets
alder - beddma kommunikation (inte
minst reaktion pa det egna namnet), f6-
restillningsforméga och lekbeteende.
Det ar viktigt att barn med misstiankt ut-
vecklingsavvikelse/annorlunda percep-
tuell reaktivitet far en férdjupad bedom-
ning.

Den sprak- och talscreening som i dag
gors pA BVCvid 2,5 alternativt 3 ars alder
har visat mycket hog triaffsikerhet for att
pavisa olika former av utvecklingsneu-
rologisk problematik [5].

Nationellt register ger kanske drivkraft
Team som sedan utreder barn med miss-
tankt utvecklingsproblematik maste ha
bredd och beredskap att utreda kognitiv
funktion (inklusive utvecklingsstorning
och bristande férmaga avseende upp-
maérksamhet och aktivitets-/impulskon-
troll) och motoriska formagor och ta
stéllning till orsaksfragan och vilka spe-
cifika medicinska unders6kningar som
maste goras.

Barnets och familjens behov av savil
allsidig bedomning av barnets utveck-
ling som medicinsk bedémning och upp-
foljning 6ver tid méste sittas i frimsta
rummet.

Kanske skulle ett nationellt kvalitets-
register ge 6kad drivkraft for att utveckla
en organisationsmodell som svarar mot
detta behov!

W Potentiella bindningar eller jdvsforhallan-
den: Inga uppgivna.
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