Psykisk utvecklingsstorning hos barn

— orsaksfaktorer

Karl-Henrik Gustavson

Psykisk utvecklingsstorning ar det kvantitativt,
kvalitativt och ekonomiskt tyngsta handikappet i
vart samhalle. De olika omsorgerna om de psy-
kiskt utvecklingsstorda kraver en noggrann lo-
kal och regional planering, som maste baseras
pa aktuell och forvantad framtida incidens och
prevalens samt kannedom om i vilken omfatt-
ning ocksa andra handikapp forekommer hos
psykiskt utvecklingsstorda.

For den utvecklingsstorde och hans familj ar
det viktigt att orsaken till utvecklingsstorningen
faststalls, for att mojliggéra basta mojliga om-
handertagande och habilitering av barnet. En
forutsattning for tillforlitig genetisk riskbe-
doémning och information till familjen ar att or-
saken till utvecklingsstorningen ar kand. Pa
langre sikt ar effektiva forebyggande atgarder
det slutliga malet. Detta kraver som utgangs-
punkt kdannedom om diagnospanoramat och
dess etiologiska fordelningsmonster. Artikelfor-
fattaren ar professor och Overlakare vid avdel-
ningen for klinisk genetik vid Akademiska sjuk-
huset i Uppsala.

Tvillingundersokningar liksom undersokningar av
adoptivbarn talar for att den medfodda biologiskt
givna forutsittningen for dndamalsenligt tinkande
och handlande huvudsakligen bestims av arftliga
faktorer. Den normala intelligensvariationens ned-
arvningsmonster ar endast ofullstindigt kidnt, men
mycket talar for att det ar fraga om nedarvning av
ett stort antal olika arvsanlag, som tillsammans har
en 0kande effekt. Intelligensutvecklingen paverkas
ocksa av miljofaktorer. En stimulansfattig miljo ger
inte barnet mojlighet att utvecklas enligt sina med-
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fodda biologiska forutsiattningar utan paverkar in-
telligensutvecklingen i negativ riktning. En stimule-
rande och i alla avseende lamplig miljo har daremot
en positiv inverkan pa intelligensutvecklingen.
Intelligensen métt med psykologiska metoder
uppvisar i befolkningen en variation, som i stort sett
foljer en sa kallad normalfordelningskurva. De fles-
ta manniskor har intelligenskvoter, som motsvarar
befolkningens genomsnittsintelligens — testen ar
niamligen kKonstruerad pa det viset. Kurvan sjunker

Figur 1. Begavningsfordelning (uttrvckt med 1Q) i alders-
gruppen 10— 14 dar i en hel befolkning.
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sedan kontinuerligt mot flyglarna motsvarande
okande respektive sjunkande intelligensniva. Inom
den allra mest negativa delen av intelligensfordel-
ningen forekommer dock avvikelser fran normal-
kurvan (figur 1). Man finner hér fler uttalat psykiskt
utvecklingsstorda dn man har anledning att vinta
sig om variationen foljde normalkurvan. Detta kan
forklaras av att de psykiskt utvecklingsstorda i stort
bestar av tva biologiskt skilda grupper. En “fysiolo-
gisk™” grupp, som i begavningshinseende motsvarar
minusvarianterna i normalfordelningskurvan men
som i ovrigt inte skiljer sig fran normalbegavade.
samt en grupp, diar den psykiska utvecklingsstor-
ningen ar fororsakad av exogena patologiska fakto-
rer, exempelvis forlossningsskador, eller specifika
arftliga faktorer sasom genmutationer eller avvi-
kelser i miangden kromosomsubstans. Till den sist-
niamnda gruppen hor det stora flertalet fall med
uttalad psykisk utvecklingsstorning under det att
flertalet personer med liatt psykisk utvecklings-
storning hor till den fysiologiska gruppen. Det skall
dock framhallas att grinsen mellan litt och svar
utvecklingsstorning ar diffus och det foreligger en
betydande overlappning mellan kurvorna for den
fysiologiska respektive patologiska betingade grup-
pen psykiskt utvecklingsstorda. Saledes kan fall av
latt psykisk utvecklingsstorning vara fororsakade
av yttre patologiska faktorer sasom forlossnings-
skador och vidare finns flera genetiskt betingade
tillstand, som kan vara forenade med endast litt
psykisk utvecklingsstorning. For att man skall kun-
na ge en i alla avseenden riktig genetisk information
och riskbedomning ér det visentligt att faststilla
orsaken till den psykiska utvecklingsstorningen.
Den kliniska genetiken kan hér tack vare sin spe-
ciella erfarenhet ofta komma med virdefulla bidrag
till utredningen och inte sillan genom genetisk dia-
gnostik stélla en korrekt medicinsk diagnos.

Orsaker till svar psykisk utvecklingsstorning
Frekvensen svar utvecklingsstorning bland svenska
barn i skolaldern ér ca 0,3 procent (Gustavson 1981,
Blomqvist 1982).

Huvudorsaken till den psykiska utvecklingsstor-
ningen brukar etiologiskt kunna hinforas till endera
av foljande fem huvudgrupper (figur 2): 1. Prenatal
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Figur 2. Distributionen av orsaksfaktorer till svar mental
retardation bland 288 barn frdan Uppsala lin och Viister-
bottens lin fodda under aren 1959—70.
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orsak: 2. Perinatal orsak (under forlossningen eller
forsta levnadsveckan); 3. Postnatal orsak (efter 7
dagars alder): 4. Barnpsykos: 5. Okiind orsak.

Prenatala orsaksfaktorer finner man hos ca 70
procent av fallen av svar psykisk utvecklingsstor-
ning bland svenska barn (Gustavson 1981): Ca 36
procent av fallen har en kromosomrubbning — van-
ligen Downs syndrom (se sid 31) — och ca 10 pro-
cent en mutantgen — recessivt arftlig metabolisk
sjukdom eller arftligt syndrom med hjarnskada —
som orsak. I 8 procent foreligger en exogen prenatal
orsak; i flertalet fall intrauterin tillvixthimning be-
tingad av intrauterin undernutrition, mera séllan en
prenatal infektion (toxoplasmos, roda hund-, cyto-
megal- eller herpes-virus) av fostret. Intrauterint
tillvixthimmade barn far ej sillan en hjirnskada
aven vid en till synes normal forlossning. Prenatala
syndrom och utvecklingsstorningar av okind genes
foreligger i 16 procent av fallen.
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I ca 80 procent av svar psykisk utvecklings-
storning kan en etiologi och diagnos faststl-
las.

Perinatala orsaksfaktorer forekommer hos ca 9
procent av barn med svar mental retardation: vanli-
gast dr syrebrist och/eller hjarnblodning uppkom-
men vid forlossningen.

Postnatala orsaker foreligger i endast 2 procent
av fallen. Vanligast ar hjarnskada som foljd av me-
ningit eller encefalit under forsta levnadsmanaden.
Hos 2 procent av barnen ar en barnpsykos med tidig
debut orsak.

[ ca 20 procent av fallen kan inte nagon siker
orsak till den psykiska utvecklingsstorningen pavi-
sas. I denna grupp doljer sig sikert manga fall med
prenatal genes, sasom icke identifierade kromosom-
rubbningar, prenatala infektioner och fetala alko-
holskador. Hos ca 7 procent av pojkar med svar
psykisk utvecklingsstorning kan man pavisa en skor
X-kromosom (fragil-X), som orsak till utvecklings-
storningen.

Mer in hilften av de svart utvecklingsstorda bar-
nen har ett eller flera associerade CNS-handikapp:
33 procent epilepsi, 18 procent cerebral pares och
manga ocksa svar syn- eller horselnedsittning.

Orsaksfaktorer vid latt utvecklingsstérning

Litt psykisk utvecklingsstorning — grundsérsko-
leomradet — ir mycket mindre medicinskt och epi-
demiologiskt penetrerat an svar psykisk utveck-
lingsstorning. Under senare ar har dock oselektera-
de serier barn undersokts betriffande orsaksfakto-
rerna. Frekvensen har i svenska material visat sig
vara relativt lag — 0,4 procent (Blomquist 1982).

I Goteborgsserien (Hagberg et al 1981) forelag
prenatala biologiska orsaksfaktorer hos 23 procent
av barnen med litt psykisk utvecklingsstorning:
Downs syndrom och andra kromosomrubbningar
samt mendelskt nedirvda tillstand i 5 procent av
fallen. Prenatala exogena orsaker — alkoholskada —
kunde pévisas i 8 procent av fallen och prenatala
syndrom av okind genes i 10 procent av fallen.

Perinatala orsaker — intrauterin malnutrition,
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syrebristskador kring fodseln och infektioner i ny-
foddhetsperioden — forelag i 18 procent av fallen.

Postnatalt uppkommen hjirnskada som orsak till
litt psykisk utvecklingsstorning sags i 2 procent av
fallen.

Primir barnpsykos som orsak till latt psykisk ut-
vecklingsstorning forelag hos 2 procent av fallen.

Hos ca 5 procent av pojkar med litt psykisk ut-
vecklingsstorning kan man pavisa en skor X-kromo-
som som orsak.

Hos drygt hilften av barnen kunde inte nagon
specifik orsak till utvecklingsstorningen pavisas,
men en multifaktoriell polygenetisk bakgrund var
sannolik orsak hos flertalet av dessa.

43 procent av barnen med litt psykisk utveck-
lingsstorning har ocksa nagon annan form av neuro-
logisk avvikelse: 9 procent cerebral pares, 2 procent
hydrocefalus, 23 procent litta motoriska avvikelser
— framfor allt motorisk klumpighet — 7 procent
neurogen horselnedsittning, 1 procent synnedsitt-
ning och 12 procent epilepsi.

Figur 3. Distributionen av orsaksfaktorer till latt psykisk

wutvecklingsstorning bland 171 barn fran Visterbottens lin
fodda under aren 1959—70.
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Psykiatriska avvikelser i form av beteendestor-
ningar och psykotiska manifestationer forekom hos
ca 31 procent av de latt utvecklingsstorda barnen.

Diagnostik
Konstaterandet att barnet dr psykiskt utvecklings-
stort baserar sig pa anamnes, utvecklingsdiagnostik
och IK-testning. Det ar angelédget att den som an-
svarar for utredningen ar mycket vl insatt i de vida
normala variationsgrianser, som géller for ett barns
kroppsliga och psykiska utveckling. Man maste
ocksa ta hansyn till tillfalliga miljofaktorer, sjukdom
och annat, som under en period kan ha fatt barnets
utveckling att stanna upp.

Den etiologiska diagnostiken ér av essentiell be-
tydelse for barnets hilsovard, medicinska behand-

ling och habilitering, for bedomning av prognosen
och for den genetiska riskbedomningen. Diagnos-
tiska utredningen fordrar stor erfarenhet och ofta
speciella laboratorieutredningar (figur 4). I manga
fall ar forhallandena sa komplicerade att en barn-
neurolog och klinisk genetiker behover konsulteras.

Genetisk riskbedomning
Manga till synes fenotypiskt identiska utvecklings-
storningar ar olikartade fran genetisk synpunkt och
kan nedérvas pa olika satt. Forbattrade diagnos-
tiska metoder har dock medfort att allt fler av dessa
kunnat indelas i sjukdomsenheter, ofta med olika
arftlighetsgang.

Vissa till synes kliniskt identiska former av men-
tal retardation kan antingen vara betingade av miljé-

Figur 4. Utredningsgang vid psykisk utvecklingsstorning med ingen eller endast svag misstanke pa metabolisk rubbning

(MR).

(Figur 4 dar tagen ur artikel av Hagberg et al i Likartidningen Vol 77 nr 49, sid 4643 —4647, 1980).
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faktorer eller arvsanlag. Som ett exempel kan nam-
nas mikrocefali. Vid detta tillstand foreligger pri-

mart en reducerad hjarnvolym och sekundart till
detta liten skallvolym, mental retardation och
ibland ocksa krampanfall eller andra neurologiska
symtom. En del fall dr genetiskt betingade med
autosomalt recessiv neddarvning, andra ar betingade
av yttre missbildningsframkallande faktorer, av
vilka de vanligaste dr roda hund, cytomegalovirus-
infektion samt toxoplasmosinfektion hos fostret i
tidigt skede av graviditeten.

Forlossningsskador kan ocksa leda till mikroce-
fali. Mikrocefali kan dven inga som ett delsymtom
vid ett flertal sillsynta, érftligt betingade syndrom
och likasa vid vissa kromosomrubbningar. Risken
for upprepning vid mikrocefali far givetvis bedomas
pa grundval av orsaken till utvecklingsstorningen.
Foreligger en klar yttre orsak ar risken for upprep-
ning liten. Vid den autosomalt recessiva formen
foreligger givetvis 25 procents risk for foljande
barn.

I manga fall av psykisk utvecklingshidmning kan
inga specifika orsaker pavisas, varfor man far be-
gagna sig av erfarenhetsmissigt beriknade risksiff-
ror. Dessa risksiffror, som ar baserade pa stora
material av anhoriga till psykiskt utvecklingsstorda,
ger ett statistiskt medelvirde. Den verkliga risken
kan i det enskilda fallet vara betydligt storre eller
mindre dn vad den empiriska risksiffran anger.
Trots att empiriska risksiffror ar relativt oséikra har
de dock sitt givna virde. Det ér ju inte fragan om att
komma fram till exakta siffror utan det ar endast
storleksordningen, som ér praktiskt viktigt, om det
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ror sig om liten eller stor risk for foljande barn. Vid
riskbedomningen maste man ta hansyn till foréld-
rarnas och syskonens begavningsniva samt till psy-
kiska och sociala faktorer, sirskilt da eventuell un-
derstimulans i dessa avseenden. For exempelvis
normalbegavade forildrar, som fatt ett barn med en
svar mental retardation, kan den genomsnittliga ris-
ken for svar psykisk utvecklingsstorning hos fol-
jande barn beriknas till ca S procent. Aterupprep-
ningsrisken vid polygent betingad litt mental retar-
dation, om forildrarna dr normalbegavade, dr ca 3—
S procent. Ar ocksa en forilder litt utvecklings-
stord blir aterupprepningsrisken ca 15 procent och
om bada foraldrarna ar latt utvecklingsstorda ca 30
procent.
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