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” Greiningarstodin 30 ara

* Greiningar- og radgjafarstdo rikisins,
stofnud 1986

— Fyrstu arin adallega pjonusta fyrir born 0-6 ara
— Gongudeild, dagdeild, sérhaefd athugunardeild

— Skommu fyrir aldamot voru aldursviomid vikkud i 18 ar

* Lengi vel var kliniskri starfsemi skipad a svid ut
fra fotlunargreiningum

— Fagsvid proskahamlana, einhverfu og hreyfi- og
skynhamlana



Greiningarstodin 30 ara

. uMargt gekk vel i pessu skipulagi

* Vinnubrogd voru logud ad hinum mismunandi
fotlunarhopum og mikil sérpekking vard til
* Namskeid og rannsoknir
* Smam saman pyngdist po rodurinn
e Mikil asokn i pjonustuna
* Bidlistar, mislangir eftir fotlunarsvidum

* Vel unnar frumgreiningar en stundum 06ljost hver adalvandi
barnsins var og pvi erfitt ad flokka tilvisanir inn a fotlunarsvidin

e Mikil skérun a einkennum, sérstaklega milli
broskahdmlunar og einhverfu

... landslag fatlana var ad breytast



Breytt landslag fatlana

Skipulagi Greiningarstodvar breytt 2013

Fagsvid tengd akvednum fotlunarhépum 16g0o
niour og starfid midad ad akvednum
aldurshépum

— Fagsvid yngri barna
— Fagsvid eldri barna

Aukin ahersla a pjonustu vid born med
alvarlegar og samsettar fatlanir
— Fagsvid langtimaeftirfylgdar

Aukin ahersla a rannsoknir og erlent samstarf






Litrof fatlana

* Medfaeddar fatlanir hja S
bérnum ma oftast rekja s,
til truflunar a starfsemi
midtaugakerfisins

* Gjarnan eru einkenni fra
einu svidi proskans
rikjandi en sé betur a0
gad koma einnig fram
veikleikar @ 60rum
svioum proskans




Hver kannast ekki vid pessa framsetningu a
nidurstodum greininga?

Greiningar:
Odaemigerd einhverfa Greiningar:
Almennir namserfidleikar proskahomlun, vaeg
Kvidardskun Einhverfa
Skilningsmalrdéskun
Greiningar: Greiningar:
Einhverfa

CP- hreyfihdmlun, stjorf tvenndarlémun
proskahomlun, vaeg

Einhverfa, 6deemigerd

Astand eftir heilablaedingu

Athyglisbrestur med ofvirkni
Vitsmunaproski innan medalmarka
Hreyfiproskardskun

.. Markmidid er ad hafa “adal-greininguna” efsta a listanum

en oft er erfitt ad akveda hvada pattur hamlar barninu mest ..



Roskun a proska heila og taugakerfis
Margpaett einkenni
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Figure 1. Model of developmental brain dysfunction



Litrof fatlana

* Greiningarnar eru
bannig ekki endilega
ohadar hver annarri
heldur frekar
mismunandi
birtingarmynd a
undirliggjandi roskun i
broska taugakerfisins




Fatlanir og erfOafraedin

e Gifurlegar framfariri
erfdafraedi a seinustu
arum

e Stodugt finnast fleiri
litninga- og genagallar
sem orsok fyrir fotlunum
t.d. proskahomlun og
einhverfu

e ..nyju fréttirnar eru paer

ad sOmu genin geta legid
a0 baki mismunandi It turns out that genes don’t respect our
einkennum eda diagnostic classification boundaries

ngeiningu m” Lancet Neurology 2013




Einhverfa og fylgiraskanir
Erfdafraedin

Ny erfdafraedileg rannsokn

4 200 genum sem tengjast . -
ymsum sjukddmum i heila (m.a. kvida, Taugafraedileg einkenni Deficits
ADHD, svefnvanda, lyndisréskun) synd O Likamleg einkenni
ad 115 peirra tengjast einnig einhverfu Tengdar raskanir

Sleep
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Mood
Disorders
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-
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Anxiety
Disorders

U.p.b. 50 af pessum 200 genum tengjalst intellectual Social
. o Disability Deficits i Attention
broskahomlun og 27 flogaveiki :

Sterk erfdafraedileg tengsl milli . i —
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einhverfu og fylgiraskana pess =,' Mpaimen ehaviors
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Stevenson o.fl., rannsékn kynnt a Neuroscience pingi i oktober 2015



Nytt yfirlit yfir fjolda gena sem tengjast proskahomlun

Ferlarnir syna prounina i
fjolda gena sem hafa fundist a
seinustu aratugum og
tengjast proskahomlun

(hvort sem proskahomlunin
er stok fotlun eda hluti af
vidteekari vanda)

A X-litningi einum og sér hafa
fundist um 100 gen tengd
broskahdmlun sem ad hluta
til utskyrir ad fotlunin er
algengari medal drengja en
stulkna

(1,3 -1,4 drengir : 1 stulka)
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Figure 1| Increase of genes linked to isclated ID and ID-associated
disorders. Graphical overview of the increasze in gens dizcovery for isolated
intellectual dizability (IDY) and |D-aszociated dizorders over time, specified by the
type of inheritance. Vertical dashed lines represent the introduction of genomic

ningi

Nature Reviews | Genetics Januar 2016



Fatlanir — erfdafraedin
Samantekt

 Sameiginlegir erfdapeettir (somu genabreytingar) hafa fundist
hja bornum/fullordnum med mismunandi greiningar s.s.

* proskahémlun, einhverfu, ADHD, flogaveiki,
gedhvarfasyki (bipolar disorder), gedklofa

* Tjaning genanna er mismunandi milli einstaklinga
(variable expressivity) sem hefur ahrif a klinisku einkennin

e Skorun a einkennum og fylgiroskunum fatlana aetti pvi ekki ad
koma a ovart og mork milli greininganna geta verid 06ljos

Lancet Neurology 2013



Langtimapréun a algengi proskaraskana medal
barna i USA 1997-2008

Rannsdkn unnin upp ur gognum sem arlega er safnad
fl‘é m|k|um fJOIda fé|kS (National Health Interview Survey)

Foreldrar spurdir um greiningar @ bornum sinum

 ADHD, proskahomlun, CP, einhverfa, flogaveiki, stam,
sértaekir namserfidleikar o.fl.

Nidurstoour byggdar a upplysingum um naerri
120.000 bo6rn a aldrinum 3-17 ara

(Coleen Boyle o.fl., PEDIATRICS 2011)



Langtimapréun a algengi proskaraskana medal
barna i USA 1997-2008

Nidurstodur

* Haeg en stodug og marktaek aukning a fjolda peirra
sem voru meo einhverja “greiningu”
— 13% a arunum 1997-"99 en 15% a arunum 2006-'08

e Af stokum roskunum var mest aukning a fjolda barna med
einhverfu, einnig fjélgun a bornum med ADHD en algengi
broskahomlunar jokst ekki

— Einhverfa 0,20% 1997-1999 en 0,74% 2006-2008
— ADHD 5,7% 1997-1999 en 7,6% 2006-2008
— broskahomlun  0,68% 1997-1999 en 0,67% 2006-2008

(Coleen Boyle o.fl., PEDIATRICS 2011)



Langtimaproun a algengi fimm fotlunarhopa i
Atlanta i USA 1991-2010

 Rannsokn byggd a upplysingum fra moérgum adilum innan mennta-
og heilbrigdiskerfis um fotlunargreiningar hja 8 ara bornum i Atlanta
| USA (population-based developmental disabilities surveillance program)

e Sérstok ahersla a ad rannsaka breytingar a algengi
broskahdmlunar og einhverfu
* Nidurstodur
— Mikil aukning a fjolda barna sem greinast med einhverfu
— Algengi proskahomlunar, CP og heyrnarskerdingar hélst stodugt
— B6rnum med blindu fjolgadi litillega a timabilinu

PLOS ONE April 29, 2015



Algengi per|
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Fig 1. Prevalence of Five Developmental Disabilities, Metropolitan Atlanta Developmental Disabilities Surveillance Program, 1991-2010.

PLOS ONE April 29, 2015



Algengi per
1000
8 dra born

Ferlarnir syna langtimapréun a algengi
einhverfu og proskahémlunar 1991-2010
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Einhverfa og proskahomlun

Diagnostic recategorization!?

* Greiningar hja bornum (3-18 ara) i sérkennslu i USA
athugadar yfir 11 ara timabil (2000 — 2010)
— upplysingar fengnar fra ad medaltali 6,2 milljéon bornum a ari
e Bornum i sérkennslu fjolgadi ekki en aberandi
breyting vard a greiningum barnanna

* Bornum med einhverfu fjolgadi mikid a timabilinu en
a0 sama skapi faekkadi bornum med proskahémlun

Polyak o.fl. Am J Med Gen 2015



Greiningar hja bornum (3-18 ara) i sérkennslu i
USA a arunum 2000 til 2010
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Hofundar alykta ad i heildina skyrist rimlega 64%
af fjolgun einhverfra med faekkun a peim sem greinast

med proskahdmlun, petta hlutfall var haerra (75%) hja eldri
bornum en peim sem yngri voru (48%)

Polyak o.fl. Am J Med Gen 2015



Faraldsfraedin i hnotskurn

e Bornum meod “greiningar” hefur fjolgad

* Algengi einhverfu hefur aukist mikid,
serstaklega medal barna med greind ofan
viomidunarmarka fyrir proskahomlun

e Aukin arvekni og pekking

* Framfarir vid snemmgreiningu og ihlutun
e Lykill ad pjonustu

e ? Breyting a undirliggjandi ahaettupattum

e Algengi annarra stakra fotlunarhdpa
hefur haldist nokkud st6dugt

— Bornum med sampaettar fatlanir og
langveikum bérnum hefur ekki faekkad




A0 lokum

e Breytingar a skipulagi Greiningarstodvar
skynsamlegar og i takt vid tidarandann

 Starfsemin i st6dugri motun

 Born med vidotaek fravik i proska og sjaldgezefar
fatlanir njéta afram forgangs ad pjonustunni

e Verkaskipting milli stofnana naudsynleg



Litrof fatlana

ADHD/kvidi/arattur =131\ 5 CP Heilatengd sjonskerding




