Medicinsk utredning vid autism Barnneuropsykiatriska sektionen och
Senaste &ndring 061006/VN Svensk Neuropediatrisk Forening

Riktlinjer for utredning av tillstand inom autismspektrum

Bakgrund:

Habiliteringschefernas férening i Sverige tillsatte januari 2004 en utredning om
evidensbaserad intervention vid autism, en rapport ar nu tillganglig
(www.evidensbasereradhabilitering.se). | denna fastslas att det finns hallpunkter for
att tidig intervention ar av varde. Rapporten innehdller inte nagra rekommendationer
om utredning fore traning eller hur utvardering skall goras.

Det ar svart att genomfora uppfoljningsstudier vid autism (t.ex. svart att hitta
jamforelsegrupper, oklart vilka variabler som det & mest adekvat att folja, risk for
felaktig bild av utvecklingsnivan fore respektive efter intervention pga de olika tester
som finns for olika aldrar). Verkligt tidig intervention bor kanske starta innan bilden
blivit tydlig, dvs att vissa barn i en grupp kanske hade fatt god utveckling utan nagra
speciella atgarder.

Foljande faktorer har betydelse vid habilitering av barn med autism och bor
beskrivas for att om mojligt underlatta utvarderingen av olika atgarder:
e Kartlaggning av utgangslaget vad galler utvecklingsniva, sprak m.m. (med viss
standardisering)
e Ev. bakomliggande eller samtidigt medicinskt tillstand som kan paverka
prognosen och kanske kraver speciell behandling
e Hur kunskapen om barnet och funktionshindret férmedlas till familj och Gvrigt
natverk (typ av foraldrautbildning, handledning m.m.)
e Forandringar i bemétande och i vilken grad en "autismvanlig milj6é” har skapats
e Beskrivning av atgarder vad galler innehall (pedagogisk inriktning, inslag av
kommuniktionstraning, traning av lek osv.) och form (typ av kontakter med
vuxna/barn, under vilken tid, vilken milj6 osv.)
e Uppfoljning/testning enligt standardiserad metodik och bestamd tidpunkt

Foraldrar (via Riksforeningen Autism, RFA) pekar pa behovet av nationella
riktlinjer for omhandertagandet av barn med autism; detta framférdes t.ex. vid
konferens ordnad av Allménna Barnhuset december 2004. Samma intentioner kom
fram vid utbildningsdagarna fér Svensk Neuropediatrisk Forening januari 2005. Vid
arsmote for Barnneuropsykiatriska sektionen (BUP-foreningen) mars 2005 fick
styrelsen i uppdrag att delta i samarbetet kring saddana riktlinjer. Vid &rsmote januari
2006 for Svensk Neuropediatrisk Forening fick ocksa styrelsen i denna sektion
uppdrag att utse representant att inga i en arbetsgrupp.

Lakare inom barnpsykiatri och barnneurologi/habilitering delar ansvaret for den
medicinska / neuropsykiatriska delen av utredningen av barn med misstankt autism;
lokala traditioner och vardpolitiska beslut &r avgérande for vem som i ett omrade
ingar i diagnostiska team respektive uppfoljningsteam.
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Angaende detta arbetsmaterial — synpunkter fran arbetsgruppen:

Det kommer fortlopande fram ny kunskap om autism. Ett vardprogram bor hela tiden
vidareutvecklas. Vi i arbetsgruppen ar tacksamma om synpunkter férmedlas per malil
till nagon av oss (adresser ovan).

Riktlinjerna ar samtidigt ett led i stravan efter enhetlighet, for att t.ex. ge foraldrar
tryggheten att omhandertagandet inte skiftar bara beroende pa var i Sverige man
bor, och for att vi skall fa battre kunskap om forlopp och effekt av interventioner enligt
ovan. En del synpunkter som kommer in kan utan vidare integreras i riktlinjerna, i
andra fall kanske det kravs en diskussion vid t.ex. medlemsmaéten i vara respektive
sektioner. Arbetsgruppens sammansattning och arbetssatt kommer fortlopande att
kunna granskas och andras via styrelser och arsmoten.

Detta material ar inriktat pa det som ar lakaruppgifter, och gar inte narmare in pa
arbetsuppgifter, dar andra yrkesgrupper ar huvudansvariga (det galler ffr.a. omradet
under Il nedan, kartlaggning av personens formagor och svarigheter).

Arbetet med riktlinjer kan ocksa vara ett satt att sprida information om nya
forskningsresultat. Den bifogade litteraturlistan innehaller exempel pa aktuell litteratur
inklusive en del rapporter fran svenska kollegor; listan kommer att
kompletteras/andras; arbetsgruppen tar garna emot forslag.
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|. Utredning for att finna den bendmning (diagnostiska term), som
stammer bast

Betydelse:

Ger familjen ratt till insatser fran habiliteringen och via forsakringskassan och
kommunen, bl.a. med stdd av LSS.

Ger familjen majlighet att skaffa riktig information, fa kontakt med
intresseorganisationer m.m.

Ger en beskrivning av den grupp barn/ungdomar, som habiliteringen arbetar med,
och mojlighet att jamféra metoder och resultat med vad som beskrives i
internationell litteratur.

De termer, som anvands for tillstdnd inom autismspektrum, ar hamtade fran ICD-10
och DSM-IV-TR. ICD-10 (International Classification of Diseases and Related Health
Problems, 10th edition) ar den kriteriesamling, som ar utarbetad av WHO, och som
anvands vid all diagnostik i svensk sjukvard. DSM-IV-TR (Diagnostic and Statistical
Manual of Mental Disorders, 4th edition, Text Revision), ar utarbetad inom den
psykiatriska sjukvarden i USA och anvands mycket ocksa i Sverige inom psykiatrisk
verksamhet och forskning. For autism &r kriterierna nu de samma i de bada
diagnossystemen. | LSS anvands begreppen 'autism' och 'autismliknande tillstand'.

Termer i ICD-10 Termer i DSM-IV-TR Kommentarer

Autism i barndomen | Autistiskt syndrom Kallas ibland 'klassisk autism’,
'typisk autism’ eller 'Kanner-
autism’; vid normal begavning
anvands ibland termen
'hégfungerande autism’

Aspergers syndrom |Aspergers syndrom Liknar mycket eller kan jamstéllas
med 'hdégfungerande autism’;
inréknas i autismliknande tillstand i

LSS
Atypisk autism Genomgripande storning |Kriterierna for 'klassisk autism' ar
I utvecklingen utan inte fullt uppfyllda men det ror sig
narmare specifikation om pataglig avvikelse i
(Pervasive utvecklingen; alltid tydliga

Developmental Disorder |svarigheter i omradet social

Not Otherwise Specified, |interaktion; inraknas i

PDD NOS) ‘autismliknande tillstand' i LSS.
(Termen autistiska drag anvands
vid mindre patagliga symptom)

Desintegrativ Desintegrativ stérning Inrdknas i autismliknande tillstand i
storning LSS
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| forts. Information om barnet (anamnes) i kombination med observation av
aktuellt beteende och funktion (observation/status)

Beteckningen barn anvands genomgaende for att forenkla texten, oftast galler det
som skrives ocksa tonaringar och vuxna.

Anamnes genom intervju av foraldrar, annan vardnadshavare eller annan
person som kanner barnet val

For tonaringar och vuxna ar det viktigt att forsoka fa information ocksa om
utvecklingen under tidiga barndomen; ibland kan personen sjélv beskriva sina
tidigare svarigheter.

Kompletterande intervju med personal pa forskolor/skolor/i boende m.m. kan vara av
varde men har kanske storst betydelse for den fortsatta bedémningen, se Il nedan.
Intervjuaren skall sjalv avgtra om en speciell avvikelse finns/funnits med ledning av
de beskrivningar av beteenden som kommer fram under intervjun; diagnostiken far
inte bygga pa enbart ett frageformular, dar olika tolkning av termer kan leda till att
diagnostiken blir oséker. Ofta kan fotografier vara till hjalp for foraldrarna att hitta
tydliga minnesbilder, ibland finns (video)filmer.

ADI-R (Autism Diagnostic Interview — Revised) &r en strukturerad intervju upplagd
enligt ovan for att ta fram beskrivningar av beteenden; denna intervju liksom ocksa
DISCO (The Diagnostic Interview for Social and Communication Disorders) ar
anpassad att tacka kriterierna for autism enligt DSM-IV/ICD-10. Aven vid alternativa,
mindre formaliserade sétt att ta fram en anamnes &r det viktigt att motsvarande
metodik anvands och att intervjuaren har gedigen kunskap om autism som bakgrund
till bedomningen. Enbart intervju &r aldrig tillracklig grund for en diagnos, den maste
kompletteras med observation av aktuellt beteende/status.

Observation/status

Observation dels vid spontan aktivitet och dels vid strukturerad testsituation, dar
barnet far sysselséatta sig med bestamt material och delta i samtal och lek, ofta av
varde med observation i olika miljder (i samband med mottagningsbesok och t.ex. pa
forskola/skola).

Autism Diagnostic Observation Schedule - Generic (ADOS-G) ar ett instrument som
fatt stor anvandning; olika moduler &ar utarbetade for att passa olika aldrar och
utvecklingsnivaer. Den har formen av strukturerad observation kan inte alltid
anvandas, uppfattas ibland som krankande av valbegavade ungdomar och vuxna.
En motsvarande form av observation kan vara led i vanligt mottagningsbestk med
samtal och ev. annan testsituation.

Ett observandum &r att tendenser till repetitivt beteende kanske inte kommer fram
under den tid som en observation pagar; det ar darfor nédvandigt att kombinera med
uppgifter fran intervju.
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Il. Kartlaggning av svarigheter och starka sidor

Betydelse:

Barn med utvecklingsproblem skall erbjudas en allsidig utredning, dar man inte
fran borjan har inskrankt moéjliga diagnoser. Flera olika moment kan efter behov
inga i den primara diagnostiska utredningen. Jamsides skall resurserna anvandas
pa andamalsenligt satt och rutinprogrammet for utredning bor inte vara alltfor
omfattande.

Utvecklingsbeddmning och ofta ocksa sprakutredning behoévs som bakgrund
vid bedémning av barnets svarigheter inom autismspektrum.

Andra delar av kartlaggningen kravs for att hitta ratt form av insatser och ar led
i habilitering och uppfoljning. Det ar viktigt att kanna till barnets utgangslage vad

galler t.ex. kognitiv formaga for utvardering av olika insatser.

Kartlaggningen maste kompletteras efter behov under barnets uppvéaxt och i
samverkan mellan de olika specialister som ar inkopplade i
habilitering/undervisning.

lll. Utredning av neurobiologiska bakgrundsfaktorer och samtidiga
medicinska tillstand

Betydelse:

Ger ibland forklaring till barnets funktionshinder och kan ibland leda till specifik
medicinsk behandling.

Ger underlag for genetisk radgivning.

Ger foréaldrar information, underlattar for dem att valja/valja bort alternativa
behandlingsformer.

Diagnostik av (och om mdjligt behandling av) andra, samtidiga
funktionshinder och/eller neurologiska tillstand (som epilepsi) kan ha
vasentlig betydelse for barn med tillstdnd inom autismspektrum.

Medicinsk utredning kan ibland behdvas som en form av halsokontroll.

Anamnes:

Arftlighet — med hjalp av strukturerad intervju; ett slakttrad/en pedigree som hjalpmedel

- utvecklingsavvikelser (inkl. spraksvarigheter, inlarningsproblem, ADHD, tics,
svarigheter att delta i samhallslivet)

- epilepsi, andra neurologiska sjukdomar/funktionshinder/syndrom

- psykiatriska sjukdomar

- skoldkortelsjukdomar, reumatiska sjukdomar, andra immunologiska sjukdomar

- andra svara sjukdomar

- slaktskap mellan féraldrarna

Socialt — utdver information som kommit fram under | ovan

- foraldrars utbildning och arbete
- om invandrare, tidpunkt d& man flyttade
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Graviditet

- tidigare graviditeter och aborter

- typ av graviditet (om t.ex. provrorsbefruktning)

- sjukdomar, hog feber, medicinering, speciella hdndelser (stress med t.ex.
hormonella foréandringar under speciell tidpunkt under graviditeten?? *)

Forlossning och nyféddhetsperiod

- foraldrars uppfattning av forlopp och barnets tillstand (speciella symptom som
svarigheter halla varmen eller borja suga, slohet, skrikighet)

- be om foraldrarnas tillstand att bestalla kopia av forlossningsjournalen — ur denna
notera:

- fodelsevikt, - langd, - huvudomfang

- Apgar-poang, tecken pa asfyxi, hypoglykemi, respiratorvard

- krampanfall, meningit m.m.

Utveckling — beskrivning av kommunikation, social interaktion, lek, beteende och
intressen ingar i intervjun i punkt | ovan; komplettering kan behtévas med tanke pa:

- utveckling under spadbarnsperioden av formaga ata, hitta somn-vakenhets-
monster, lata sig trostas m.m.

- aktivitetsniva, koncentration och impulskontroll, humor, reglering av kanslolagen

- motorik, ofrivilliga rorelser, tics

- nagon period med forlust av fardigheter

Tidigare och nuvarande sjukdomar — notera speciellt:

- epilepsi, feberkramper, andra anfall, svimningar
- encefalit/meningit

- infektioner med extremt hég feber

- tata infektioner nagon period

- mag-tarm-symptom

Tillvaxt, kroppslig utveckling, nutrition

- v.b. fa foraldrarnas tillstand att bestéalla kopior av tillvaxtkurva fran BVC eller
skolhalsovard
- matvanor

Horsel

Syn

S6mn

Medicinering
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Somatiskt status — "vanligt” status som vid all utredning av utvecklingsproblem
(neuropsykiatriskt status ingar som sjalvklar del under fas | i utredningen och
diskuteras inte har); malsattningen ar att avgora hur sannolikt det &r att barnet har ett
medicinskt tillstand, ett syndrom eller en neurologisk sjukdom, som bor utredas
vidare; darfor av speciellt intresse att titta pa:

Langd, vikt, huvudomfang, yttre stigmata

- ta fram tillvaxtkurvor inkl. 6ver huvudomfanget
- notera yttre stigmata

- garna foto (ansiktet framifran och fran sidan, handerna, ev. andra kroppsdelar
och hela kroppen) att anvanda vid t.ex. diskussion med genetiker

Hud

- pigmenterade eller depigmenterade omraden; ev. belysning med Woods ljus
- fibrom
- ev. hudkonsult

Neurologi (barnet kanske inte kan medverka vid undersokning men alltid majligt att
studera rorelsemonster vid spontan aktivitet)

avvikande 6gonmotorik, skelning, svart med foljerorelser eller sackader
avvikande ansiktsmotorik — vid mimik eller vid testning

balansstérning

tonusforandringar, svarigheter att starta rérelser (apraxi? katatoni?)

Medicinsk utredning — som delvis maste komma in tidigt - kanske redan via den
instans som remitterar barnet for utredning med fragestallningen autism:

Horselbedomning / ONH-konsult

ibland |- alltid noggrann utredning vid sen sprakutveckling - skall goras i tidigt skede

AKUT och upprepas vid behov

- vid tveksamhet om barnets horsel bor hjarnstamsaudiometri goras; samrad med
horselvardslakare

- remiss for hdrselbedémning om barnet inte medverkar vid BVC-kontroller

- remiss till ONH-specialist ocksa vid tata otiter, for kontroll efter otosalpingit, vid
sdmnstdrning med nastappa och apnéer m.m.

Synundersékning

- remiss till Bgonldkare om barnet har skelning, andra avvikelser i status och vid
minsta misstanke pa synproblem

- om barnet inte medverkar vid BVC-kontroller

- vid misstanke pa speciella syndrom (t.ex. prenatala skador)

- fragestallningen visuell perceptionsstdrning sekundart till hjarnskada vid oklara
inlarningssvarigheter och beteendeproblem

EEG

(ibland vid minsta misstanke pa epilepsi - krampanfall, franvaroattacker, andra
AKUT) oklara anfall, uttalad sémnstérning

- vid forlust av sprak aven om det inte finns nagra anfall

- sbmn-registrering bor géras om rutin-EEG inte ger tydlig bild vid misstankt
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epilepsi samt vid forlust av fardigheter och svar beteendestérning (CSWS?);
somn under >30 minuter kravs for att barnet skall na djupsémn och EEG vara
diagnostiskt vad géller vissa avvikelser

Genetisk utredning

vid klassisk autism: kromosomanalys och DNA-analys med fragestéllningen
fragilt X ; analys av omradet kromosom 15 q11-13 (duplikationer, deletioner)
kan ocksa vara av intresse (metodutveckling pagar)

andra specialanalyser med ledning av samlad information om &rftlighet, barnets
utveckling, tillvéxt och status med ev. yttre stigmata

ev. remiss till eller konferens med genetiker; sékning i databaser kan vara till
hjalp for att spara ovanliga syndrom

Ovriga laboratorierundersdkningar (blod, urin, cerebrospinalvatska) med tanke
pa bakomliggande eller samtidig sjukdom

(ibland
AKUT)

vid tillbakagang/forlust av fardigheter kravs omfattande utredning for att leta
efter en ev. behandlingsbar sjukdom (med sikte pa neurometabola sjukdomar,
infektioner, immunologiska sjukdomar m.m.)

annars riktad utredning om anamnes och status ger speciella misstankar
utredningsbehovet ar 6kat om barnet har svar generell utvecklingsstorning (och
da galler de vanliga utredningsprinciperna inom neuropediatriken

viss frikostighet med att kontrollera thyreoideastatus och glutenantikroppar

(ev. kan P-Laktat vara av intresse enligt aktuell studie)

(forskning har visat avvikelser i halten serotonin i blod, i halten
transmittorsubstanser och gangliosider i cerebrospinalvatska m.m. — mdjligen
kommer detta ocksa att ha kliniskt intresse vid t.ex. utredning av sma barn)

Laboratorieundersokningar som halsokontroll

speciellt pa barn med avvikande diet, oklara symptom och svarigheter att
formedla sig

individuell beddmning, det kan exempelvis vara av intresse att ta B-Hb, P-Fe +
P-TIBC och/eller P-Ferritin, P-Alb, P-Ca, glutenantikroppar

Avbildning av hjarnan

magnetkameraundersokning (MRI = magnetic resonance imaging) av hjarnan
bor goras vid svarbehandlad epilepsi, EEG med tydligt fokus, fokala eller
progressiva neurologiska symptom m.m.

ibland vid generell svar utvecklingsstérning utan sddana tecken pa fokal
hjarnskada finns det anda behov att utesluta vissa sjukdomstillstand genom
undersokning med MRI; denna kan ofta utfalla normalt trots att barnet har svar
funktionsstorning (men forskningsstudier som anvant speciell teknik pa grupper
med och utan autism har kunnat pavisa avvikelser)

metoder dar hjarnan avbildas under funktion som t.ex. vid
mentaliseringsuppgifter har i forskning givit intressanta resultat, kan inte
anvandas rutinmassigt idag

SPECT anvéandes vid utredning for stallningstagande till epilepsi-kirurgi
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