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Nedenstaende kliniske retningslinie beskriver primart ambulant udredning af bgrn med forsinket
psykomotorisk udvikling/mental retardering med fokus pa identifikation af hvilke bgrn, der skal
udredes og i hvilket omfang.

Det er vigtig at forventningsafstemme med foraldrene. Er der ikke tab af feerdigheder eller risiko
for at overse betydende udredning er det vigtigt at give familien tid til at rumme udredningen.
Der kan veere kulturelle arsager til ikke at gnske udredning.

Udredning kan-\vieere baseret pa specifik mistanke eller screening.

Ca 1 % af baggrundsbefolkningen er retarderede. Et stadigt stigende antal far pavist atiologi.

Undersggelser kan vare somatiske, genetiske, metaboliske, billeddiagnostiske, elektrofysiologiske
og baseret pa blod, urin eller CSV (eller andre veev i sjeldne tilfelde).

Der bgr altid radfgres med neuropadiater og/eller genetiker inden udredningsprogram iveaerksattes.

Arsager kan vare monogenetiske, polygenetiske og/eller multifaktorielle.
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Baggrund

Forsinket udvikling: Langsommere tilegnelse af feerdigheder i forhold til bgrn pa samme alder.
Forsinket psykomotorisk udvikling er en obs. diagnose.

Bruges hos bgrn < 4-5 ar (frem for diagnosen mental retardering) idet standardiseret testning i
denne aldersgruppe er beheftet med starre usikkerhed. Der findes forskellige standardiserede tests i
forhold til barnets alder og sprog.

Der skal vaere signifikant (< -2 SD) forsinket udvikling inden for mindst to af omraderne:

e Grov- og finmotorisk funktion
e Tale/sprog

o Intellekt

o Kontakt og sociale feerdigheder

o ADL-funktioner (activities of daily living)

Mental retardering: Forsinket eller mangelfuld udvikling af‘hjernens funktion med pavirkning af
det samlede intelligensniveau med vasentlige afvigelser inden for adaptive funktioner herunder
kognitive, sproglige og sociale tilpasningsevner og -feerdigheder med eller uden motorisk
involvering. Debut far 18-arsalderen. Bruges.hos e&ldre barn (> 4-5 ar), hvor der kan foretages
standardiseret intelligens testning. Kaldes ogsa udviklingshamning.

Hyppighed er omkring 1%, de fleste har mental retardering i lettere grad.

Diagnosen inddeles i flg. grupper:

e Mental retardering i lettere grad, 1Q 50-69

e Mental retardering i middelsveer grad, 1Q 35-49

o Mental retardering i svaerere grad, 1Q 20-34

e Mental retardering i sveereste grad, IQ mindre end 20

o Mental retardering uden specifikation

Standardiserede tests pa mistanke om forsinket psykomotorisk udvikling/mental retardering
foretages oftest af kommunens padagogiske psykologiske radgivning (PPR) eller af psykolog
tilknyttet barnepsykiatrisk afdeling. De feerreste bgrne- og ungeafdelinger har
psykolog/neuropsykolog tilknyttet. Ved PPR kan ogsa undersgges for en specifik
udviklingsforstyrrelse eller en gennemgribende udviklingsforstyrrelse.

Specifik udviklingsforstyrrelse af motorik og sprog kraver ikke udredning ifelge naervaerende
vejledning.
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En &tiologisk afklaring kan forbedre muligheder for at starte relevant behandling og
stettemuligheder i tide, forhindre komplikationer, give mulighed for en bedre prognose, formidle
genetisk radgivning omkring gentagelsesrisiko og preenatale tiltag, hjeelpe omgivelserne til at forsta
barnet bedre og undga ungdig udredning til gene for barnet og foraldrene.

Arsager og symptomer

Der kan vere flere arsager, evt. flere sammenfaldende. Nedenstaende liste er ikke udtemmende.

Preenatale/medfgdte arsager:

Genetiske (kromosomabnormiteter, kopiantalsvarianter, genvarianter), misdannelser, blgdning,
infektion, toksin, placentaforhold.

Husk at en genetisk mutation kan forekomme som mosaik, dvs. at man ikke ngdvendigvis finder
varianten i blod, men ma undersgge flere vaev, f.eks. fibroblaster (idet varianten kan udtrykkes
forskelligt i forskellige celletyper).

Perinatale arsager:
Asfyksi, infektion.

Postnatale arsager:

Traumer (inkl. non-accidentielt), infektion.

Anamnesen er vigtig og vejledende for yderligere undersggelse og udredning.

Elementer i et diagnostisk interview:

Aktuelle henvisning

Dispositioner
Familiens udvikling
Tidligere graviditet
og fadsel

Aktuelle graviditet
Aktuelle fgdsel

Neonatal periode
Tidligere sygdom
Tidlig udvikling

Motoriske milepzle
Sproglige milepeale

Godkendelsesdato: Skriv dato her

Problemer - bekymringer

Feerdighedstab (domane: sprog, handfunktion, grovmotorik, syn,
harelse; @ndring over tid: hastighed, vedvarende-episodisk, catch up)
Funktionsniveau, ADL (activities of daily life) og behov for statte
Intellekt — forstaelsesniveau — adfeerd sv.t. alder

Trivsel hjemme og i skole/institution

Konsangyvinitet, neurologiske/psykiatriske lidelser, epilepsi, forsinket
udvikling, kendte genetiske tilstande

Foreeldres og sgskendes udvikling, funktionsniveau, skolegang og
uddannelse

Andre graviditeter, spontane aborter/dgdfadsler, dade bern eller tidlig
ded i familien, medfgdte sygdomme/misdannelser i familien
Infektioner hos mater / TORCH, sarlig diget/kost, komplikationer,
maternelt indtag af medicin, alkohol, narkotika

Forlgsningsmade, gestationsalder, fadselsvagt, fadselsleengde,
hovedomfang, Apgar score

Indleeggelse, komplikationer, stgtte- og behandingsbehov, trivsel
Indlzeggelse, infektioner, gvrige organsystemer

Generel trivsel, spiseproblemer, sgvnproblemer, vandladning/afferring —
kontinens dag og nat

Alderssvarende udvikling, serlige problemer

Sproglige milepale, serlige problemer
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Sociale milepzle Alderssvarende udvikling, afvigelse/eendring i socialt samspil, leg og
kommunikation
Syn @jenkonktakt, koordination, nystagmus, hjelpemidler
Harelse Problemer, neonatal screening, otitis media, dreen, hjeelpemidler

Anfaldsfeenomener Epileptiske anfald, beveegeforstyrrelser (tremor, hypokinetisk,
hyperkinetisk, dyskinetisk eller ataktisk), sterotypier, sgvnforstyrrelser,
vejrtreekningsmeanster

Ernearing Dieet, tilskud
Veaekst Maganster og hastighed
Objektive fund

Fokus ved objektiv undersggelse bar vere:

1. Vegt, hgjde og hovedomfang — indtegnet pa kurve
2. Almindelig objektiv undersggelse —
Husk: Hud, har, tender, columna, genitalia eksterna, misdannelser
3. Barneneurologisk undersggelse — link til DNPS folder
4. Funktionsneurologisk undersggelse:
o Grovmotorik: forflytning, stand, gang,4gb, hinken, hop, standsning, vending,
trappegang, observer under leg og boldspil
o Finmotorik: greb, overfarsel af objekter, tegnen, skriven, spisning med bestik
o Oralmotorik: tygge- og synkefunktion
5. Undersggelse af dysmorfe treek — https://elementsofmorphology.nih.gov

Overvejelser

Psykomotorisk forsinket udvikling/mental retardering er en arbejdsdiagnose som forventeligt
rummer vanskeligheder inden for flere omrader.

Der kan veere co-morbiditet i spektrum af gennemgribende udviklingsforstyrrelser (autisme
spektrum) eller specifikke udviklingsforstyrrelser (opmarksomheds- og eller hyperkinetisk).

Efter anamnese 0g objektiv undersggelse skal falgende overvejes. Er der tale om
o Stationer eller progressiv tilstand ?
Syndromal el non-syndromal forsinket udvikling /mental retardering ?
Mikrocephali, normocephali eller makrocephali ?
Ledsagende generel veekstforstyrrelse ?
Ledsagende patologisk neurologisk undersggelse ?
Co-morbiditet (hjertesygdom, nyresygdom, endokrin sygdom, psykisk sygdom) ?

Tab af feerdigheder kan veere pa baggrund af flere arsager, der ikke er direkte relateret til den
somatiske arsag, herunder f.eks. belastning, kognitiv formaen, autistisk regression, hovedtraume,
infektion eller anfald.
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Ved dokumentation af sikre tab af sproglige, motoriske, sociale eller kognitive feerdigheder er der
indikation for subakut vurdering.

I andre tilfeelde, hvor der ikke er risiko for tab af feerdigheder, kan det vaere ngdvendigt at se tiden
an og afvente udvikling eller tyderligere symptomatologi.

Underseogelser

Udredning af et barn med forsinket psykomotorisk udredning eller dokumenteret mental retardering
kan veere pa baggrund af en specifik mistanke om en bestemt arsag eller screening uden kendt
arsag. Udredningen kan med fordel planleegges med en neuropadiater. Det kan ogsa veere en god
ide at drgfte strategi med en klinisk genetiker.

Det forudsettes, at barnet har gennemgaet det neonatale screenings program (linktil SSI).

Det kan veere en fordel at tage DNA fra til opbevaring efter informeret samtykke, hvis barnet
alligevel skal stikkes.

Det er vigtigt at huske, at mange af analyserne er screeningsanalyser og at patogene forandringer
kan overses. Hvis et specifikt syndrom mistaenkes (ogsa efter normalt svar pa genetisk udredning)
bar en genetisk afdeling kontaktes med information.om den specifikke mistanke og evt. re-analyse
drgftes.

For omfattende genetiske analyser, hvor der errisiko for sekundere fund, skal barn og foraeldre
informeres om dette, og der skal udfyldes samtykkeblanket til Nationalt Genom Center (NGC), én
samtykkeblanket per person. Krav om skriftligt NGC-samtykke gelder alle nedenstaende analyser

fraset karyotype og analyse for fragilt X. Link til NGC:

https://ngc.dk/blanketter-og-vejledninger

Figur 1 : Udredningsdiagram
Bilag 1: Blodprgver og urinprgver

Bilag 2: Genetisk analyse
Bilag 3: Metaboliske praver

Differentialdiagnoser

Omsorgssvigtede, understimulerede bgrn
Gennemgribende udviklingsforstyrrelse

Specifik udviklingsforstyrrelse, herunder taleretardering, sprogretardering, motorisk retardering
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Epilepsisyndrom (herunder D/EE-SWAS: Developmental and/or Epileptic Encephalopathy with
spike-wave activation in sleep (tidligere benavnt ESES/CSWS, Landau Kleeffner og andre
epileptiske encephalopatier)

Opmarksomhedsforstyrrelse
Hyperkinetisk forstyrrelse

Post-commotionelle sequelae
Sveer depression

Psykose

Behandling og opfelgning

Det bar overvejes tidligt, om der er et muligt behandlingstilbud og konfereres med afdelinger med
hajt specialiseret behandlingsansvar, herunder at falge barnet i shared care. Der kan vare
forskellige lokale geeldende forhold.

Der bar overvejes behov for yderligere somatisk udredning (Ekkocardiografi, rgt thorax, Ul
abdomen mv.) ved mulighed for co-morbiditet ved pavist &tiologi.

Der bar overvejes mulighed for neuropsykiatrisk co-morbiditet (Autisme, ADHD mv.).

Der bar overvejes henvisning til genetisk-radgivning, inkl omkring gentagelsesrisiko og muligheder
for preenatal diagnostik.

Der kan med fordel skrives orienterende brev til PPR (psykologisk paedagogisk radgivning),
behandlende socialradgiver.

Henvisning til kommunal fysio- og ergoterapeut samt talepsedagog bar laves ved behov.

Familien bar informeres om mulige specifikke patientforeninger eller UniqueDanmark (til sjeldne
kromosomafvigelser).

Egen leege bor.informeres.

I den afsluttende epikrise bgr der beskrives kliniske symptomer, der skal foranledige kontakt til
behandlingsanvsvarlig leege/afdeling

Safremt der ikke er fundet en arsag efter udredningsprogrammet er fuldfart, kan patienten afsluttes
til egen leege og genhenvises ved fornyet symptomatologi eller efter 3-5 ar til re-vurdering, hvor det
kan overvejes at re-analysere genetiske undersggelser.

Mange bgrn med forsinket psykomotorisk udvikling eller mental retardering bliver fulgt til
skoleplacering foreligger.
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Barn og unge med kendte genetiske arsager kan falges safremt der er behov for tovholderrolle til
sikring af opfaglgningsprogram, jf nationale og interantionale anbefalinger og guidelines (jf. f.eks.
WWW.genereviews.org).

Husk at planlaegge transition i god tid (F@P, vaergemal, STU, bopal/flytten hjemmefra, seksualitet).

Diagnosekoder

DR620 Forsinket psykomotorisk udvikling

DF70 Mental retardering i lettere grad, IQ 50-69

DF71 mental retardering i middelsvaer grad, 1Q 35-49
DF72 mental retardering i sveerere grad, IQ 20-34

DF73 mental retardering i sveereste grad, IQ mindre end 20
DF79 mental retardering uden specifikation

Referencer
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