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ESSENCE (utvecklingpsykiatriska funktionsnedsittningar)

* ESSENCE - Early Symptomatic Syndromes Eliciting
Neurodevelopmental Clinical Examinations
— ADHD med eller utan ODD/CD (Oppositional Defiant Disorder/Conduct Disorder) 5-7%
— SLI/DLD (“Specific” Language Impairment ofta forebud till dyslexi) 5%
— DCD (Developmental Coordination Disorder) 5%
— IDD (Intellectual Disability/Intellectual Developmental Disorder) 2%
— ASD (Autism Spectrum Disorder/Autism) 1.2%
— TD/TS/OCD (Tic disorders/Tourettes syndrom/OCD) 1%
— RAD/DSED (Reactive Attachment Disorder/Disinhibited Social Engagement Disorder) 0.5-1.5%
— ARFID och vissa andra former av “atstorningar”

— Selektiv mutism/PDA/hemmasittande?
* Biade barn och fordldrar har ESSENCE i minst 60% av samtliga “fall”

* Predicerar misslyckande i skolan, anpassningsproblem, mobbning och social exklusion,
drogbruk, psykiatrisk sjuklighet, kronisk smdrta och kronisk trotthet, empatiproblem,
arbetsloshet, trafikolyckor, depression, dngest, “terapisvikt” (t ex vid diabetes och overvikt)
antisocial livsstil och kriminalitet senare i livet
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Bakgrundsfaktorer (relativ betydelse varierar i
internationellt perspektiv)

— Polygenetiska faktorer — hundratals olika riskgener

— Pre- och peri/neonatala faktorer — en mangd olika inklusive infektioner, toxiner,
vitaminbrist (D-vitamin-brist speciellt) mm

— Borderline Intellectual Functioning (BIF), "generella inlarningsproblem"

— BPS (Behavioural Phenotype Syndromes eller “ovanliga halsotillstand” (!!!), inklusive
FASD och VAS) 1%

— Epilepsi/CP/NEUROMUSKULARA SJUKDOMAR (Epilepssyndrom och andra
neurologiska sjukdomar (HC, muskeldystrofier): Landau-Kleffner, CSWS, FS+, FS?) 0.6%

— PANS (Pediatric Acute-onset Neuropsychiatric Syndrome)? 0.1%

 Alla barn som utreds for eller “far” en av “ESSENCE-diagnoserna” maste utredas med
tanke pa ovanstiende bakomliggande faktorer, foraldrar behover ofta(st) ocksa eget
stod/alternativt egen utredning
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Vilka ar “symptomen” pa ESSENCE?

* Symptom/problem som indikerar annorlunda utveckling och som varar mianga manader eller har
akut debut och som leder till oro och specialistkonsultation; vid nirmare analys har minga fiader
och modrar haft motsvarande "oro” (om sig sjalva eller oron uttryckt av deras anhoriga eller
specialister om dem nirde “var sma”)

— Utveckling mera generellt
— Motorik
— Perception/Sensorik
— Kommunikation/Sprak
— Aktivitet/Impulsivitet
— Uppmirksamhet/Koncentration
— Social interaktion/Reciprocitet
— Beteende
— Humorsvangningar
— Somn
— Mat
— “Konstigheter”
- Gillberg 2009, 2010, 2013, 2018, 2021, 2023
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Hur vanligt ar ESSENCE?

* Minst 10% av alla skolbarn och betydligt flera in tva tredjedelar av
dessa har stora problem ocksa i vuxen alder

« Overlappning och “samproblematik/komorbitidet” ir regel
* Flertalet har haft tydliga och ofta svara symptom fore 5 ars alder

* Flickor missas och igenkanns ofta inte 0verhuvudtaget, de jamfors
med pojkar, och inte, s som borde vara fallet, med jaAmnariga
flickor

* Tre fjardedelar av all vuxenpsykiatri har ESSENCE som bakgrund

Gillberg 1983, Nylander et al 2009, Gillberg 2010, Kopp et al 2010, Gillberg 2018, 2021, Nyrenius
et al 2022, Eberhard et al 2022. Nyrenius et al 2023
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Fran spadbarn till vuxen alder

* Uppenbarligen ett (kanske samhaillets storsta) folkhilsoproblem om vart
tionde barn eller flera har ESSENCE (och néstan lika manga vuxna)

* Flertalet “blir aldrig helt av med” ESSENCE

* For flera av undergrupperna (siarskilt ADHD och DCD) finns utmarkt
och effektiv behandling

* Hur kan vi da sta bredvid och lata utslagningen fortséitta?

www.gu.se/gnc
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ADHD

 ADHD ir till stor del genetiskt och SAMEXISTERAR NASTAN ALLTID MED
ANDRA PROBLEM (ODD, DCD, IDD, TICS, TVANG, ASD, ANGEST,
DEPRESSION, ATSTORNINGAR, EPILEPSI, SMARTTILLSTAND, ANDRA
MEDICINSKA SJUKDOMAR) i fall som har kliniskt relevant problematik i
tidig barndom. Liknande problem kan uppstd efter olika typer av skador
uppkomna efter miljopaverkan (prematuritet, toxiner, infektioner, asfyxi). Atypisk
utveckling av hjarnan vid ADHD. Dopaminerga beloningssystem paverkade vid
ADHD. Default network och konnektivitet troligen ocksa avvikande. Exekutiv
funktion kraftigt nedsatt, men fangas inte nodvandigtvis med tester bara.
Vickbarhetsproblem och somn/dygnsrytmstorningar vanliga. Uppticker inte
begangna fel. ADHD och ASD genetiskt kopplade 1 vissa sliakter. Bipolar sjukdom
och Tourettes syndrom 1 andra. Ingen skarp grins mellan ADHD och normalitet.
Man vixer inte ifrain ADHD, men funktionsnedsdttningsgraden kan oka eller

minska. Fortsatt mycket underdiagnostiserat i hela virlden (utom inom visa
“enklaver”).
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Autism

* Autism/autismerna/ASD ar en grupp tillstind med ménga olika orsaker som, om
oro uppstar tidigt och diagnos stélls under de forsta d&ren ALLTID samexisterar
med andra utvecklingsavvikelser eller neurologiska sjukdomar (sprdkstorning,
utvecklingsstorning, ADHD, tics, tvdng, epilepsi, andra medicinska
sjukdomar). Det finns ndistan lika manga orsaker som det finns fall.

* Om komorbiditet saknas upptiacks autismen inte under de forsta aren (alternativt

29  ¢¢ 29 ¢¢

igenkdnns som “ensamvarg”, “nord”, “geek”, “konstig”, “genial”.

» Synaps och klockgener spelar en avggorande roll 1 manga fall, men miljofaktorer
(som t ex vid prematuritet, toxisk paverkan under graviditet, infektioner, trauma,
D-vitamin-brist) har ocksa betydelse. Avvikelser 1 “the default network” 1
hjarnan liksom annorlunda konnektivitet ar regel. Ansiktsperception avviker och
det finns stord vackbarhet och somnproblem 1 ménga fall. “Skrickcentrum”
aktiveras om man kraver 6gonkontakt.

* Det finns ingen skarp grins mellan autism och autistiska drag eller mellan
sddana drag och normalitet. Man vixer inte ifrdn autism ndir man blir dldre.
Funktionsnedsdttningen kan oka eller minska, inte sdllan spelar
komorbiditeten storst roll i detta avseende. Inga overtygande beldgg for att
autism har blivit vanligare pa senare dr. Diagnosen stills dock allt oftare —
och kanske alltfor ofta (sdrskilt inom visa omradden).

* Coleman & Gillberg 2012, Gillberg 2021
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Ny behandling vid autism

* Bumetanid ar ett diuretikum som minskar kloridhalten 1 nervceller och
darmed ’’stabiliserar cellmembraner” och oOkar effekten av GABA-
hiamning 1 nervsystemet (GABA kan vara excitatoriskt hos vissa barn
med autism)

* Bumetanidbehandling av 60 barn med autism gav goda effekter jamfort
med placebo

* Emotionell ansiktstolkning forbattrades hos unga vuxna med autism
samtidigt som fMRI visade forbdttrad funktion 1 ansiktsperceptions-
omraden 1 hjarnan

e Sannolikt att endast undergrupper inom autismomradet far positiva
effekter

— Lemonnier et al 2012, Tyzio et al 2014, Ben-Ari et al 2016, Hadjikhani et al 2017,
Fernell et al 2021, Fernell et al 2023
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Hur “behandlar” man ESSENCE pa basta satt?

* Alla problemen maste uppmérksammas - inte bara autismen eller bara ADHD eller bara
Tourettes syndrom och alla problemen maste atgirdas (individuellt) genom livet

 Alla psykiatriska problem i alla dldrar méste misstiinkas ha ESSENCE-bakgrund

 Utbildning och pedagogisk plan for barnet — och vuxna - troligen det viktigaste av allt

* Foraldrars egen ESSENCE-problematik méste tas med i berikningen

 ADHD “per se” ar néstan alltid behandlingsbart (mediciner, datorbaserad traning, sport,
fysisk traning, omega-3 mm)

* DCD kan behandlas med motoriska traningsprogram

* Epilepsi skall behandlas, bortglomt kapitel

* Barn “med” CP har oftast annan ESSENCE

» Somnstorningar kan behandlas, annat bortglomt kapitel, giller aven fordldrar

* D-vitaminbrist vanligt och maste behandlas, géller ofta bdde barn och foradldrar

* Psykoedukativa insatser, tydliggorande pedagogik, ESSENCE-viinlig miljo, anpassning
av skola och arbetsplats, motoriktrining, kognitiv beteendeterapi forst och framst
genom hela livet, ibland med stod av medicin, foraldrar/hela familjen maste “tas med”
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Tidiga varningssignaler

* Forsenad sprakutveckling
—2-6% av alla 2.5-aringar har sprakforsening/storning

—Screenpositiva 2.5 ar gamla barn med konfirmerad
sprakforsening/storning har ESSENCE (ADHD,

ASD, DCD, IDD, BIF) i 70% nar de undersoks i 7-
ars-aldern — dyslexi ocksa mycket vanligt

—Alla barn med forsenad sprakutveckling maste
foljas upp pa ett “holistiskt” satt

—Bemot foraldrar pa ratt satt: bekrafta, ta reda pa
forialderns egen bakgrund, tala om hur bra det
(sannolikt) kommer att ga om problemen

uppmarksammas och ritt stod satts in

— Miniscalco et al 2005, 2009, Nygren et al 2012, Sims et al 2014, Gillberg 2021, Gillberg
et al 2023
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Tidiga varningssignaler forts.

* ASD misstanke i 2-3-ars-aldern

— Barn som uppfyller autismkriterier vid 2-3-ars alder har
ESSENCE 1, 2 och 6 ar senare 1 sa gott som samtliga fall.

— 10-25% uppfyller “nasta gdng” inte alla kriterier for ASD

— Maénga av dessa uppfyller ASD-kriterier igen ytterligare ndgra ar
senare

— Autismdiagnos i tidiga barnadr innebdir niistan alltid att det dr
fraga om AUTISM PLUS och inte AUTISM ONLY! Kanske dir
det bara AUTISM PLUS som vi behover “bry oss om”?

— Vanligt att pappa eller mamma har autistiska
drag/”Aspergerpersonlighet”, ovanligt att bada har det

— Gillberg et al 1990, Fernell et al 2009, 2011, Gillberg och Fernell 2014, Gillberg
2021, Zeidan et al 2021
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Tidiga varningssignaler forts.

e Misstanke om ADHD fore 5 ars alder

—ADHD diagnos vid 3 ars alder innebar 60%
risk for ODD och 50% risk for DCD

—ADHD med ODD = stor risk for antisocial
utveckling om behandling inte erbjuds tidigt

—ADHD med DCD = stor risk for
skolmisslyckande om behandling inte erbjuds
tidigt

—ADHD med DCD = stor risk for sprakstorning
och autismspektrumproblem

—ADHD hos barn, 50-70% har foralder med

ADHD eller annan ESSENCE
— Kadesjo & Gillberg 2000, Kadesjo et al 2003, Gillberg 2021
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Vad borde vi gora om ESSENCE misstianks?

* Observation pa forskola/skola och klinik

* Fordldra- (och larar-) frageformulér plus uppfoljande intervju (t ex
baserad pa bl a FTF, TTF eller ATAC, SDQ, SNAP, ASSQ) hos
lakare/psykolog

* Noggrann genomgang av bakgrund, familj, foraldrars och néra
slaktingars egna “problem” under uppvaxten, graviditet, forlossning,
sjukdomar

 Fordldrar borde sjalva fa mojlighet att for egen del besvara
motsvarande fragor/formular

* Medicinsk undersokning av barnet

* Horsel, syn, langd, vikt, huvudomfang, MPA-screening,
genetikdiskussion, screena for thyreoidea och metaboliska
sjukdomar, inte sdllan EEG, ofta genetisk utredning.

* Alltid neuropsykologisk bedomning (kognitiv funktion, sprak)

— Kadesjo et al 2004, Hansson et al 2005, Coleman och Gillberg 2012, Miniscalco
et al 2013, Gillberg 2014, Roslund 2018, Gillberg 2021, Nyrenius et al 2022
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ESSENCE preliminéira slutsatser I

« ADHD, ASD, Tourettes syndrom, IDD, SLI, DCD etc.
overlappar varandra genom hela livet och kan ofta inte enkelt
skiljas at fore 3-5 ars alder

* Alla med ESSENCE maste foljas upp 1 manga ar

* Aven fast detaljerad diagnos maste stillas i samtliga fall kan
det initialt vara rimligt att sdga att det handlar om ESSENCE

MEN ESSENCE AR ALLTSA INTE I SIG EN EGEN
DIAGNOS

* Sdg inte att han/hon kommer att vixa ifran problemen!
« Utga fran att foraldrar ocksa kan ha/ha haft ESSENCE

Www.gu.se/gnc
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ESSENCE preliminira slutsatser 11

* ESSENCE (men inte AUTISM ONLY) dr en extrem riskfaktor for
social utslagning, skolmisslyckande, problem pa arbetsplatsen,
antisocial personlighetsutveckling, dngest, depression, ditstorningar
(anorexi, bulimi, fetma, ARFID), “personlighetsstorning”, kronisk
trotthet, kronisk smarta, olyckor, kriminalitet, MCI och for tidig dod

 ESSENCE gar inte over

* Vi vet for lite om tidig intervention, men dnda ndgot

* Fokus pa (bara) autism har gatt for langt

* Vi kan screena och ibland behandla

* Alla linder mdste oka och sprida kunskap om ESSENCE

* I forskning och klinik maste hela ESSENCE alltid tas med i
berdkningen, racker inte att studera en av problemtyperna

* Alla som triffar méinniskor med problem — barn som vuxna - madste
alltid vara beredda att tanka: kan det finnas autism, ADHD, kognitiva
problem som ligger bakom delar av denna problematik?

www.gu.se/gnc
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“And so what?”

e Autism, ADHD och DCD iér bara nagra tillstand inom ESSENCE-gruppen; de
overlappar genetiskt och ifraga om andra bakgrundsfaktorer/symptom

 ESSENCE ir ofta “arftligt” och man maste alltid ta med i beridkningen att en/bada
foraldrar ocksa kan ha ESSENCE (“samma” eller “annan” jamfort med barnet)

* ESSENCE kvarstar och ger symptom/oro genom hela livet

* Andra psyKkiatriska problem utvecklas och blir “diagnostiserbara” langre fram i livet —
det ir dessa diagnoser som stills av vuxenpsykiatriker (och som forildrar ofta “far”)

* Vanliga vuxenpsyk diagnose dr GAD, BPD, depression, dtstorning och psykos))

* Autism har en annorlunda prognos, inte nodvindigtvis “dalig”, overfokuseringen
pa endast autism ér troligen ett stort misstag

* IDD kan ha “dalig” prognos, iven ADHD (t ex fetma, smérta, droger, kriminalitet,
utslagning fran arbetsmarknaden, MCI?), autism “i sig” inte lika allvarligt

* Flickor/kvinnor missas och feldiagnostiseras

* Tidig diagnos gor skillnad

* Se till att samordna insatser! BUM, BUP, HAB, vuxenpsykiatri, allmanmedicin,
pedagogik, logopedi

« MOT BARN OCH FAMILJER MED RESPEKT! R-E-S-P-E-K-T!

www.gu.se/gnc



	Slide Number 1
	ESSENCE i ett internationellt perspektiv
	ESSENCE (utvecklingpsykiatriska funktionsnedsättningar)
	�Bakgrundsfaktorer (relativ betydelse varierar i internationellt perspektiv)
	Vilka är “symptomen” på ESSENCE?
	Hur vanligt är ESSENCE?
	Från spädbarn till vuxen ålder
	ADHD
	Autism�
	Ny behandling vid autism
	Hur “behandlar” man ESSENCE på bästa sätt?
	Tidiga varningssignaler
	Tidiga varningssignaler forts.
	Tidiga varningssignaler forts.
	Vad borde vi göra om ESSENCE misstänks?
	ESSENCE preliminära slutsatser I
	ESSENCE preliminära slutsatser II
	“And so what?”

