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Vad ar Intellektuell Funktionsnedsattning (IF)?

Intellektuell funktionsnedsattning ar en utvecklingsavvikelse som har sin
begynnelse under utvecklingsperioden, som inkluderar bade intellektuella
och adaptiva funktionssvarigheter

Betydande begransningar i bade

— intellektuell funktion: 1Q-varde under 70-75 (= 2 standardavvikelser
under medel) och

— adaptivt beteende

upptrader under utvecklingsperioden (fore 18 ars alder). Def enligt DSM-5

IF ar funktionsdiagnos (beskriver foljderna)
Men det kan finnas flera orsaker (orsaksdiagnoser)
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Varifran Kommer IF?

* Prenatala orsaker
— Innan forlossningen

» Perinatala orsaker
— Vid forlossningen

 Postnatala orsaker
— Efter forlossningen

Habiliteringscentrum, NP-teamet Region
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Diagnosen IF ar

* en kognitiv funktionsnedsattning dvs en annorlunda
utveckling av hjarnans kognitiva formagor

« en annorlunda hjarnfunktion som kan bero pa manga
olika saker

* en funktionsdiagnos

Skilj fran orsaksdiagnoser!
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Varifran Kommer IF — innan forlossningen?

Genetisk
avvikelse/sjukdom
orsakas av genetiska
forandringar - mutationer
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Presentatörsanteckningar
Presentationsanteckningar
En gen = ett avsnitt av DNA molekylen
som innehåller beskrivningen av ett protein
(eller en funktionell RNA molekyl).

DNA finns i alla celler med en kärna
Arrangerat i kromosomer - 46 hos människa, 23 par där en från mamma och en från pappa




Varifran Kommer |IF — innan
forlossningen

60-80% med IF

Genetiska faktorer

— Kromosomala avvikelser (t.ex. Downs syndrom, Klinefelters
syndrom)

— Deletion eller duplikation av del av kromosom, sa kallade
mikrodeletions- och mikroduplikationssyndrom (22g11deletions-
syndrom och Williams syndrom (deletion 7p syndrom).

— mutationer i enskilda gener (Fragile X, Noonans syndrom)

Habiliteringscentrum, NP-teamet Region
2026-04-22 Jénképlngs lan



Varifran Kommer IF — innan forlossningen?

« Amnesomséttningsrubbningar (PKU)

* Hjarnmissbildningar

 Infektioner under graviditet (TORCH)

« Skadligt bruk hos modern under graviditet
* Naringsbrist under graviditet

Habiliteringscentrum, NP-teamet Reg Ion
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Varifran Kommer IF — tiden kring fodsel

« Ca10%

» Syrebrist

« FOr tidigt fodsel (v 26-28).

* Hjarninfarkt eller hjarnblodning

* Gulsot

» |Infektioner — virus eller bakterier
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Presentatörsanteckningar
Presentationsanteckningar
Kraftigare gulsot än vad det brukar vara.


Varifran Kommer IF — efter fodelsen?
ca1-10 %

olika typer av hjarnpaverkan/hjarnskador
* meningit,

« encefalit,

« encefalopati

« tumori CNS (stralbehandling)

« och trauma.

« malnutrition postnatalt ar en viktig orsak till IF i stora delar
av varlden.

Habiliteringscentrum, NP-teamet Region
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Forekomst

1-3% i varlden

Lindrig IF: ca 85%

Medelsvar IF: ca 10%

Svar IF ca 4%

Mycket svar IF: 1% dvs ca 1/1000
Vanligare hos pojkar

Habiliteringscentrum

2026-04-22
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Presentatörsanteckningar
Presentationsanteckningar
Förekomst i världen: Patel DR, Cabral MD, Ho A, Merrick J. A clinical primer on intellectual disability. Transl Pediatr. 2020;9(Suppl 1):S23–35.
More than 75% of persons who have intellectual disability have mild intellectual disability and an underlying specific etiology is less likely to be identified; whereas, in a small percentage of persons with severe intellectual disability, an underlying specific biologic cause is highly likely to be identified……






Narbeslaktad med andra
utvecklingsavvikelser

e Autism
— 10-20% av barn med IF

« ADHD

« Psykiatriska symtom som oro, depression och angest.
— 50% med lindrig IF
— 60% med mattlig-svar IF

* Motorisk koordinationsstorning (DCD)
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Ofta finns andra symtom fran nervsystemet

Epilepsi: 12-35%
Cerebral pares: 6-20%
* Ryggmargsbrack

* Hydrocephalus

* Problem med rorelseférmaga, att kunna
tugga /svalja

Syn- eller horselnedsattning
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Mal for medicinsk utredning

Hitta behandlingsbara tillstand

Kan ge forklaring och underlag for att diskutera
prognos

Underlag for genetisk radgivning

Pavisa andra funktionshinder/sjukdomar
- syn-horselnedsattning, epilepsi m.m.

Halsokontroll

Erbjuda uppfoljning utifran ev orsaksdiagnos.

Habiliteringscentrum, NP-teamet Reg Ion
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Barnneurologens del i utredning

* Medicinsk kompetens i
utredningssammanfattningen

* Medicinsk bedomning:
sjukhistoria,
generell kroppsundersokning,
neurologisk undersokning
tecken till syndrom
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Sjukhistoria/anamnes

Genomgang av utvecklingens milstolpar

Sjukdom eller symtom sa som infektion, anfall, hypotonus eller
uppfédningssvarigheter under neonatalperioden

Forekomst av skalltrauma

Hereditet avseende intellektuell funktionsnedsattning, neurologisk
sjukdom och neuropsykiatrisk problematik.

Ett slakttrad omfattande minst tre generationer bor upprattas och
slaktskap mellan foraldrar efterfragas

Uppgift om tidigare graviditeter, tidigare missfall eller postnatal dod

Pre- och perinatalanamnes inkluderande substansbruk, lakemedel,
infektioner eller komplikationer under aktuell graviditet och
forlossning.
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Undersokning

Genomgang av tillvaxtkurva (langd, vikt, huvudomfang)
Hjartauskultation

Bukpalpation (organforstoring)

Yttre genitalia

Neurologiskt status (sarskilt fokus pa ataxi, tonusavvikelser,
muskelsvaghet eller fokala avvikelser)

Hudstatus

Strukturerad genomgang av utseendemassiga sardrag (forutom
huvud-ansiktsregionen aven sadant som har, hander, fotter och
allman kroppsbyggnad), skelettavvikelser och missbildningar.
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Ovriga undersokningar

Syn- och horselundersokning (som regel hos ogonlakare
respektive audionom).

Basala biokemiska analyser

Blodstatus, ferritin, TSH, T4, transaminaser, homocystein,
kreatinkinas (CK) (for pojkar upp till skolaldern).

Det ar aven lampligt att forsakra sig om att nyfoddhetsscreening
(PKU) ar genomford

Neuroradiologi MR av hjarnan bor utforas vid kliniska fynd
Metabol utredning vid behov
EEG utfors vid misstanke om epilepsi anfall.

Genetiska undersokningar

— For narvarande kan en diagnos faststallas hos samr?tﬁget

omkring 40 % av patienterna 16 nilggings A0



Etiologi/orsak

« Mattlig, svar, grav intellektuell funktionsnedsattning
— Saker orsak 80%
— Under graviditet, huvuddel
— Under/efter forlossning15-20% vardera.

 Lindrig intellektuell funktionsnedsattning
— Ca 45% faststalld orsak
— Under/efter forlossning ovanliga

— Mer ovanligt att hitta genetisk diagnos men forekommer
familjara ansamlingar dar man kan finna genetisk
avvikelse.
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Fragor?
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