Innhold

Forord . ... 13

Innledning.............ooo 15
Av Gunnar Houge, Jarle Eknes og Ivar Mehle

Seksjon | Innledende og overordnede tema

Kapittel 1 Ingen er perfekt! ... 21
Grete Miiller
Kapittel 2 Genetiske arsaker til utviklingshemming.............................. 25
Gunnar Houge
Uberettiget skyldfglelse og samlivsproblemer..................ccooooiiiiiiiniinn 27
Hvor hyppig forekommer medfgdte utviklingsavvik?...................ccoooooi 28
GENOMEE VATT. ...t 29
Genetiske sykdomsmeKaniSmer...............ccooiiiiiiiiiiiiieie e 32
Genetisk MOSAISISINIE .......iivtniiiiiiii e 33
KromosomsyKdOmmETr.............o.oiiiiiiiii e 34
Numeriske kromosomfeil...............co.oooiiiii 36
Strukturelle kromosomfeil...................cooiiiii 37
Mendelske SYKAOMMET .............iiiiiiiiiiii e, 40
Autosomalt recessiv SyKdom ... 40
Autosomalt dominant sykdom .................. 42
X-bundet SYKAOM .......uiiiii e 43
En sykdom — flere gener / ett gen — flere sykdommer............................ 45

Epigenetiske forstyrrelser — imprinting-sykdommer.....................ccooeeeeiin, 45



Innhold

Kapittel 3 Fosterdiagnostikk av genetisk sykdom ................................. 48
Gunnar Houge
Risikofrie metoder for fosterdiagnostikk ................o..oooiiiiiiiinin, 48
Metoder for fosterdiagnostikk som krever prgvetakning av fosteret .............. 49
PreimplantasjonsdiagnostikK...............cooooiiiiiiiiiiini 50
Henvisning til fosterdiagnostikk ... 51
Genetisk utredning og veiledning..............coooooiiiiiiiiiiii 51
Bioteknologiloven og etiske aspekter ved fosterdiagnostikk ........................ 51
Kapittel 4 Syndromutredning: Hva bgr en tenke pa?............................ 54
Gunnar Houge
Klnisk utredning ..........oooiiiiii e 55
Dataverkt@y ... ...c.uieii e 56
Supplerende unders@KelSer. ...............oviiiiiiiiiiii 57
Genetisk laboratoriediagnostikk...............cooooiiiiiiii 59
Pa jakt etter kromosomfeil — genomisk ubalanse..................cc.ccceeeeil 60
Pa jakt etter genfeil (MUtaSjONer)............ovvviiiiiiiiiiiiiiiiieei e 64

Seksjon Il Genomiske tilstander

Kapittel S Down syndrom................c.ooooooiiiiiiiiiii 73
Ivar Mchle
lforekomst oglevealder ..........cooouiiiiiii 73
ATSAK ..o 74
Medisinske forhold...............coooiiiiii 74
Psykisk sykdom............oooiii 83
Kapittel 6 Williams syndrom ...........................ooooiii 87
Ivar Mceehle og Gunnar Houge
ATSAK ..o 87
DiIagnostikK. .......coooiiiiiiii 88
DifferensialdiagnoSer ..........coouuiiiiiiiiie e 89
KINisk bilde........ooiiiiiiii e 89
Behandling...........ooooiii 92
Kapittel 7 DiGeorge/velocardiofacialt syndrom .................................... 94
Gunnar Houge og Ivar Mcehle
ATSAK oo 95
DiIagnostikK. .. ..oouii 95

Differensialdia@noser ............c.oviuiiiiiiii 96



Innhold

KINisk bilde........ooiiiiiii 97
MiSAannEISer ..........iiiiiiiii i 97
Personlighetstrekk, kognitive og psykiske vansker ............................... 98

Oppfelging og behandling ..o, 99

Kapittel 8 Andre syndromer og tilstander som skyldes genomisk
ubalanse. ... 100

Gunnar Houge

Generelt om genomisk ubalanse .................cooiii 100
Autisme 0g SChiZOfTeNi...........ooiiiii i 101
Delesjon 1p36 SYNdrom..........couuuiiiiniiiiiei e 102
Wolf-Hirschhorn syndrom (4p- syndrom).................ccooiiiiiiiiniiiniiien. 103
Cri-du-chat syndrom (5p- syndrom) .............ccooooiiiiiiiiiinniii e 104
Kleefstra syndrom (delesjon 9q34.3 syndrom) ..............c.cocoeiiiiiiiiiiniiinn. 106
Delesjon 16p11.2 SYNAIOM .........ueiiiniiiiiieiiiei e 108
Smith-Magenis syndrom (delesjon 17p11.2 syndrom)..............ccoeeerinerinn... 109
Koolen-de Vries syndrom (delesjon 17q21.31 syndrom)...................ccoccoen... 111
PhelanMcDermid syndrom (delesjon 22q13.3 syndrom ).......................... 112
Kapittel 9 Kjgnnskromosomavvik...........................ocoo 114
Gunnar Houge

45,X Turner syndrom og varianter av dette ..............ocovviiiiiiiiiiniiainn. 115
47,XXY Klinefelter syndrom og varianter av dette .................ccooeeviieinnnnn. 117
47, XXX (trippel X-Syndrom) ..........c.oeiuiiiieiiiii e 118
47,XYY (dobbel Y-Syndrom)...........c.oeuuiiiiaiiiiieiee e 118

Seksjon lll Genetiske tilstander

Kapittel 10 Angelman syndrom.......................ocooiiiiiiiiiiiiiiiiieieee 123

Gunnar Houge og Ivar Mcehle

ATSK oo 123

DiIagnostikK. .. ..ooni 124
KIniske KIterier ...........viiuiiiiii i 124
LaboratoriediagnostikK ..............cooooiiiiiiiiii 126
Differensialdiagnostikk...............ooooiiiiiiiiiii 126

KHnisk bilde. .....ooooiiii e 127
Naturlig fOrl@p ...oooveiie 127
Kognitive og atferdsmessige trekK.................cooiiiiiii 128
SOVIL.. i 129
EDIIOPSI. et 129

Behandling og oppfalging.............oooiiiiiiiiiiii 129



Innhold

Kapittel 11 Prader-Willi syndrom ...................................cc 131
Ivar Mceehle og Gunnar Houge
AUSK .o 131
DiIagnoStKK . ....oouuiii e 133
KIiniske KIiterier .. ......ooovuiiiiii i 133
LaboratoriediagnostikK...............ooooiiiiiiiii 135
Differensialdiagnostikk. ..o 135
KINisK bilde........ooeiiiie e 136
Naturlig forlgp ..o 136
Behandling..........ooooiiiiii 139
Hormoner og medikamenter.................oooviiiiiiiiiiiiiie e 139
Kontrollerende tiltak .................ccooiiiiiiiii 139
Kapittel 12 Fragil X-syndrom .........................ooooiiiii 141
Ivar Mceehle og Gunnar Houge
ATSAK ..o 141
DiagnostikK. ..ot 143
KInisk bilde.........coooiiiiiii 144
Behandling..........ooooiiiiiii 147
Kapittel 13 Rett syndrom .......................ccooiiiiiiiiiiii e 149
Gunnar Houge og Ivar Mcehle
ATSAK .. 149
DIagnoStiKK . ....oouviii e 151
KINisK bilde........oiiiiiiiii e 151
Behandling..........ooooiii 154
Kapittel 14 X-bundet utviklingshemming............................................. 156
Gunnar Houge
Tilstander som fgrst og fremst rammer gutter.................ccoeviiiiiiniiineinnn.. 157
ARX SYNArom......c..oiiiiiii e 157
ATRX SYNAIOM ..ot 158
Allan-Herndon-Dudley syndrom (utviklingshemming med hgyt T3-niva) 159
Coffin-Lowry SYNdrom ...........coooiuiiiiniii e 159
FG syndrom og Lujan-Fryns syndrom.................c.ocooeiiiiiiini. 160
L1 syndrom (MASA syndrom, spastisk paraplegi type 1)...................... 161
Pelizaeus-Merzbacher sykdom (PMD) ..............coooiiiiiiiiiinii, 162
X-bundet Angelman-liknende syndrom (Christianson type)................... 162
Tilstander som Kun rammer Jenter...............coooouveiiniiiineiiineiee e 162
Adcardi SYNATOM...........iiiii i e 162
CDKLS5-relatert encefalopati («Rett syndrom» med tidlig epilepsi)......... 163

MICPCH SYNAIOM ... coeiiiiiiie e 163



Innhold

Kapittel 15 Noonan syndrom og andre RAS/MAPK-relaterte syndromer 164
Gunnar Houge og Ivar Mcehle

ATSAK oo 164
DiagnostikK . ........oiiiiii 167
Differensialdia@nosSer ..........oovuuiiiiiiii e 168
KINisk bilde........oooiiiiei 169
Behandling og oppf@lging.............oooiiiiiiii 169
NOONAN SYNATOM ...ttt 169
Costello SyNdrom.............oouiiiii e 171
CFC SYNAIOML. ..ot 173
Kapittel 16 Cornelia de Lange syndrom...........................ccooii 174
Gunnar Houge og Ivar Mcehle
ATSAK L. 174
DiIagnostikK. .. ...oouiiii 175
KHNisK bilde. .....oooiiii e 175
Behandling...........oooiiiiii 177
Kapittel 17 Kabuki syndrom............................cooioiiiii 179
Gunnar Houge
ATSAK L. 179
DiagnostikK.........coouuiiiiiii 179
KHNisk bilde. .......iiiiiii e 180
Behandling...........oooiiiiii 181
Kapittel 18 Rubinstein-Taybi syndrom ................................................ 182
Ivar Mcehle og Gunnar Houge
AUSK ..o 182
DiIagnoStiKK . ........iiiii e 183
KINisk bilde........oooiiiiii 184
Behandling og oppf@lging.............coooiiiiii 185
Kapittel 19 Mowat-Wilson syndrom .......................coooiiiiiiiiiiiniin 186
Gunnar Houge
ATSAK Lo 186
DiagnostikK. .....oooni 186
KINiSK Bilde. ..o 187

Behandling...........coooiiiii 188



Innhold

Kapittel 20 Tubergs sklerose..........................oooooiiiiiiiiiiiii 189
Ivar Mcehle

ATSAK .o 189
DiIagnoStKK . ....oouuiii e 190
KHNisK Dilde. ....oooviiii e 190
Behandling....... ..o 191
Kapittel 21 Bardet-Biedl syndrom — en ciliopati ................................... 193
Gunnar Houge

ATSAK Lo 193
DiIagnostikK. .. ...oooiie 194
KHNisk DIlAe. ....ooveiiiei e 194
Behandling...........coooiiii 194
Kapittel 22 Nydefinerte og hyppige syndromer......................c.............. 195
Gunnar Houge

KBG SYNArOm .......coviiiiiiiiiii e 195
Wiedemann-Steiner syndrom (WSS) ... 197
Coffin-Siris syndrom (CSS) ..o 198

Seksjon IV Miljgfaktorer

Kapittel 23 Fgtalt alkohol spektrum forstyrrelser................................. 203
Ivar Mcehle
FOTEKOMISE . ... 204
ATSAK 204
Diagnostikk av FAS ... o 205
Diagnostikk av FASD ........ooiiiii 206
KHNISK Dilde. ..o 207
Differensialdia@noser. ...........co..oiiiiiiiiiiiiiiiii i 208
Prognose og kKompliKasjoner ..............cooeiiiiiiiiiiiiiiiiii e 208
Kapittel 24 Hjerneskade og miljgfaktorer............................................ 210
Ivar Mcehle
Jodmangel. ... 210
PCB .. 211
By 211
KVIKKSBIV . 211



Innhold

Seksjon V Tilleggsvansker

Kapittel 25 Cerebral parese og utviklingshemming............................... 217
Anen Aarli
DEfINISION .ot 217
ATSAKET ... 217
Hvor vanlig er CP? ... 218
Inndeling av CP ... 218
Sammenheng mellom type CP og lokalisering av skade i hjernen................. 219
Tilleggsvansker ved CP...... ... 220
A stille diagnoSen CP...........c.ooouiie oo 220
Behandling..........coooiiiii 221
Alternative behandlingsformer..................ooooiiiiiiiiniin 222
Kapittel 26 Epilepsi....................o 223
Eylert Brodtkorb
Epileptiske anfall ... 223
EPIIEPSIEYPRT ...t 225
ULT@ANING. ..ot 226
Behandling...........oooiiiiii 227
Anfallsforebyggende behandling..................ccooooiiiiiii . 227
BivITKNINGET ...t 234
Doseavhengige bivirkninger ...............ccoooiiiiiiiiiii 234
Komplikasjoner..... ..o 234
OVEITBISOMNEL ... 234
Seneffekter ... ..o 234
Akutt anfallsbehandling ... 235
PrOgnoSe. . ..o 236
Atferdsavvik og psykiatriske symptomer..................ccooeeiiiiinii . 237
Psykiatrisk syKdOm ............ooooiii 237
Antiepileptika og atferd ..o 237
Risikobegrensende tiltak.................coooiiiiiiiiii 238
STUtKOMIMEIITAT ....oeeiii e 238
Kapittel 27 Autisme — kjennetegn, forekomst og arsaker....................... 240
Sissel Berge Helverschou, Kristin A. Bakke og Kari Steindal
KJONNEIOEN . ... 240
Sprak- og kommunikasjonsvansker.....................oooiiiiiiiiniiiiiinee 241
Stereotyp og repeterende atferd 0g Interesser............oocvvveveiiieineinenn... 242
Kognitive vansker............oooooiiiiii 242
Individuelle forskjeller og spektervariasjon...............ccovevveiiiiniiiiii. 242

FOrE OIS ... 243

11



Innhold

Endrede diagnoSeKITterier . ... .....uvvuuneiii i 244

ATSAKET ... 245
Genetiske faKtOTer. ..ot 245
Milj@aktorer. .. .....c..i e 246
Genetiske syndromer 0g autiSIME ............ccuuiiuiiiiiiiiieiieieee e 246
Hjerneorganiske funn ... 246

KOmOTDIItet ... oo 247
Andre nevroutviklingsforstyrrelser ..............ooooiiiiiiiiiiiiiini e 247
Generelle medisinske tilstander...................coooiiiiiiiiiniiin 247
Psykiske tilleggsvansker .............cccooooiiiiiiii 248

OPPSUIMIMETIIIE ...ttt et e e 249

Seksjon VI Epilog

Kapittel 28 Tre historier om a leve med en diagnose som innebzerer

utviklingshemming ... 253
Bente Hunn, Bente Andersen og Lisen Julie Mohr

Per, 7 ar — sjeldent kromosomavvik med utviklingshemming....................... 254
Lene, 15 ar — Williams sSyndrom ................cooeeiiiiiiiiniiiineiiieeeee e 255
Petra, 24 ar — Prader-Willi syndrom...................coeeiiiiiiiniiiiiiiieeiee e, 258
Om bidragSyterne. ..................cooiiiiii e 261
Referanseliste ... . ... 264

S RKOTA. ... 283



