Mangel pa dystrofin pavirker indleering

En vurdering af de forste psykologiske undersegelser af elever med Duchennes og Beckers
muskeldystrofi i projekt SKUD viser, at halvdelen af eleverne har generelle
indlzeringsvanskeligheder, og at de har brug for szrlig tilrettelagt undervisning. Men de
psykologiske undersogelser viser ogsa et meget individuelt og broget billede af de enkelte
elevers staerke og svage sider, og at det derfor ikke er muligt at uddrage en generel kognitiv
profil af eleverne

Af borneneuropsykologerne Helle Kjcergdrd, Bente Stovring og Aase Tromborg

For de to muskelsvindsygdomme — Duchennes og Beckers muskeldystrofi (DMD og BMD) — har
sygdommenes betydelige fysiske symptomer altid veret centrum for forskningen, men i de senere
ar har fokus i stigende grad varet rettet mod andre aspekter. Det har iser varet de
socialpsykologiske, kognitionspsykologiske og ikke mindst den neurologiske sammenhang mellem
kognitive funktioner og hjernens organisation og funktion.

Det er bl.a. den viden, der har vaeret igangsattende for et skole- og uddannelsesprojekt for elever
med Duchennes og Beckers muskeldystrofi (projekt SKUD), som RehabiliteringsCenter for
Muskelsvind star for.

Det er ogsa den viden, der bl.a. er samlet og brugt i denne artikel. Og den viden, der indgar i vores
vurdering af de psykologiske undersogelser, som eleverne i projekt SKUD har gennemgaet som led
1 projektet.

Dystrofin og hjerneudvikling

Nyere undersogelser (kilde 1) peger pd, at barn med DMD har en raekke mulige forandringer i
hjernen pa forskellige niveauer: Afvigelser pa celleniveau, atrofi (formindskelse af vaev eller organ,
der har vaeret fuldt udviklet), biokemiske afvigelser (bl.a. foreget mangde af uorganisk fosfat og
optagelse af calcium) samt afvigelser 1 hjernens elektriske svingninger malt med EEG. Det skal dog
understreges, at disse resultater ikke ses i alle undersogelser eller hos alle bern.

De forelebige forskningsresultater peger pa, at der er overordentlig stor forskel pa bernene
spendende fra nesten normal hjernefunktion pa alle omréder til svert afvigende hjernefunktion pa
mange omrader. DMD er sdledes en sardeles kompleks tilstand.

Det centrale spergsmaél i1 forhold til at forstd de hjernemassige og indleringsmaessige afvigelser
hos mennesker med disse sygdomme er, hvilken rolle proteinet dystrofin spiller i relation til
hjernens udvikling og funktion. Man kan naturligvis kun meget indirekte undersoge de pracise
sammenhenge direkte hos barnene. Man har derfor udviklet en serlig mus, som ger det muligt at
studere, hvordan fravaeret af dystrofin preger musenes hjerneudvikling og adferd (kilde 1 + 2).

Resultater fra sédanne modelforsog omsattes til hypoteser om proteinets betydning for
centralnervesystemet (CNS). De forelobige resultater peger i retning af, at proteinet spiller en
central rolle pa flere omrader: I fosterets udvikling er dystrofin meget aktivt meget tidligt og
kulminerer i 15. fosteruge, hvorefter mengden aftager, serligt efter fodslen.

Dystrofin spiller en central rolle 1 forhold til plasticiteten 1 synapserne (forbindelsesstedet, hvor
signalet transmitteres fra en nervecelle til en anden) (kilde 2). Dystrofin er i serlig grad til stede i
lillehjernen og her specielt 1 Purkinje cellerne (taet forgrenede neuroner 1 lillehjernens bark). Men
ogsa andre omrader i hjernen (mediale temporale strukturer, sensomotoriske omrdder samt temporal
neocortex) ser ud til at vare berort af den @ndrede omsatning af forskellige substanser.
Lillehjernen betragtes dog som den centrale struktur for forstaelsen af dystrofins betydning for
hjerneudviklingen.


http://skud06.dk/pdf/projskud.pdf
http://skud06.dk/pdf/dmdbmd.pdf

Lillehjernen indgér i komplekse netveerk med frontale omrader af hjernen. Der er nogen
usikkerhed om den praecise betydning af disse netverk (kilde 3), men de er sat 1 forbindelse med
det, der kaldes “skilled mental performance” og formodes sarlig at have betydning i forhold til
verbal arbejdshukommelse (kilde 2).

Engelsk varktejskasse med anbefalinger

Den aktive forskning i dystrofins rolle har naturligvis ogsa sat fokus pa bernenes kognitive
funktion. Et tidligere projekt i regi af RehabiliteringCenter for Muskelsvind (kilde 4) har antydet, at
bernene har normale intellektuelle forudsatninger, men specifikke vanskeligheder i forhold til
hukommelse, koncentration og opmarksomhed.

I to nyere studier (kilde 5 + 6) er beskrevet vanskeligheder med hukommelse, indlaering,
eksekutive funktioner (eksekutive funktioner er en generel evne til at udfere uathaengig,
selvdirigeret adfeerd, der har et klart formal) (kilde 5) samt med kompleks opmarksomhed, fluency
(ordproduktion) og ikke-sproglige hukommelsesfunktioner (kilde 6). Derimod er tilstodende
omrader som verbal indlering, langtidshukommelse og ekspressivt sprog normalt fungerende.

I Storbritannien har man i en arraekke arbejdet systematisk ud fra en opfattelse af, at barnene har
specifikke indleringsvanskeligheder, og man har samlet en rackke konklusioner i en vaerktgjskasse
med pracise anbefalinger i forhold til bernene (kilde 7).

Opsummerende forventes folgende:

* Bornene klarer sig generelt svagere end deres jevnaldrende pa sékaldte intelligenstest. 1/3
af barnene klarer sig s meget dérligere, at de ma betegnes som retarderede i et eller andet
omfang.

* Arbejdshukommelsen, dvs. evnen til at huske og operere med flere samtidige informationer,
er nedsat.

* Der ses specifikke sproglige vanskeligheder, iser evnen til mere abstrakt sprogbrug er
nedsat, hvorimod ordforrddet generelt beskrives som godt.

* Lasevanskeligheder har en karakter i retning af dysleksi.

Det er velkendt fra andre grupper af bern med fysiske handicap, f.eks. bern med Cerebral Parese,
at der ses karakteristiske menstre af kognitive vanskeligheder, som krever en serlig tilrettelagt
undervisning, for at bernene far optimale muligheder for boglig indleering (kilde 8).

Test af elever fra projekt SKUD
Duchennes og Beckers muskeldystrofi er svart fysisk invaliderende, men med de
behandlingsmuligheder, der tilbydes i dag, bl.a. respiratorbehandling, har drengene ofte et ganske
langt livsperspektiv. Dette har sat fokus pa behovet for mélrettede skole- og uddannelsestilbud for at
sikre bernene og de unge fornuftige uddannelses- og beskaftigelsesmuligheder. Projekt SKUD
afprever bl.a., om opbygning af netvaerk mellem de laerere, som underviser elever med DMD og
BMD, kan optimere undervisningen i relation til elevernes behov.

Som led i projekt SKUD er de deltagende bern i projektet blevet testet pa de kognitive funktioner.
Formalet med at foretage testningerne er at undersege og vurdere fire omréder:

1. Om der er generelle traek, der gar igen hos et flertal af bernene, som kan udmentes i
beskrivelsen af en kognitiv profil? En sadan profil kunne i givet fald danne udgangspunkt
for en reekke peedagogiske anbefalinger, der kunne optimere undervisningen af bernene.

2. Hvor stor en gruppe af bernene der har mere generelle indleringsvanskeligheder og alene pa
den baggrund har behov for serlig tilrettelagt undervisning i folkeskoleregi og efterfolgende
vil have behov for se@rlige ungdomsuddannelses- og beskaftigelsesmassige foranstaltninger.

3. Om der er nogle sarlige indleeringsmassige vanskeligheder i forhold til laesning.



4. Om der er tegn pa, at bernene taber faerdigheder med tiden og dermed, om de @ldste bern
generelt scorer dérligere end de yngre bern.

Resultaterne af de kognitive test vil indgé i det samlede projekt og kan forhabentlig veere med til
bide at optimere den lobende undervisning af bernene og danne baggrund for planlegning af
fremtidige tiltag pa uddannelses- og beskaftigelses omréadet.

Denne artikel er en afrapportering fra en mindre del af projektet, der omfatter ca. 60 % af eleverne
med DMD og BMD pé klassetrinene 0. — 4. klasse. Der vil senere blive lavet en samlet opgerelse
over resultaterne for de elever fra 0. — 8. klasse, der er blevet testet — bade de ®ldste elever og de
elever fra 0.-4. klasse, der endnu ikke er blevet testet.

Baggrund for testningen

Alle foreldre til barn i malgruppen er blevet kontaktet af projektleder for projekt SKUD, Ann-
Lisbeth Hajberg fra RehabiliteringsCenter for Muskelsvind, med en forespergsel om, hvorvidt deres
barn métte deltage 1 projektet. Alle foreldre pd naer en enkelt har meldt bekreftende tilbage. En del
af barnene var i forvejen kendt af og testet af kommunens PPR (Paedagogisk Psykologisk
Réadgivning).

Artiklens forfattere har foreslaet en reekke relevante tests til vurdering af bernenes kognitive
funktion. Testene er udvalgt dels efter, hvilke test der er anvendt i tilsvarende internationale studier
(WISC-III, evt. short form), samt efter hvilke velkendte, almindeligt anvendte test der derudover
kunne belyse/indfange de vanskeligheder, som tidligere danske og internationale studier har peget
pa som mulige problemfelter.

Valget er faldet pa DEP delproven Visuel Hukommelse - Umiddelbar og Forsinket, som er hurtig
at gennemfore og samtidig kan sige noget om bernenes hukommelsesfunktion.

Endelig er der anbefalet faglige prover i form af IL-preverne (Individuel Laseundersogelse) for at
vurdere, hvorledes de kognitive forudsatninger omsattes til laering specielt i forhold til laesning.

Metode

I foraret 2007 blev alle PPR-kontorer i Jylland og p& Fyn, hvor der i den pdgaldende kommune er
et barn med DMD i 0. - 4. klasse inviteret til en temadag om sygdommen og projekt SKUD. Pa
denne temadag blev der bl.a. givet en introduktion til den enskede testning.

PPR har foretaget de konkrete testninger af barnene i lgbet af 2007. Testningerne er indpasset i
PPR kontorernes almindelige arbejde. En stor del af testningerne er foretaget i forbindelse med den
arlige revisitation til vidtgdende specialundervisning, der almindeligvis foregar hen over efteraret.
Testresultaterne og evt. rapporter er herefter fremsendt via RehabiliteringsCenter for Muskelsvind
til denne artikels forfattere, som har stiet for databearbejdning, fortolkning og vurdering.

Testmateriale fra 60 % af bernene

Malgruppen af bern med DMD og BMD i1 0. — 4. klasse omfatter 34 bern, hvoraf 33 bern er med 1
projektet. Der er indkommet testresultater pa 21 af de 33 deltagende bern, hvilket svarer til nasten
60 %. Bornene er fordelt med 1 barn pa 6 ar, 5 bern pd 7 &r, 1 pd 8 &r, 3 pd 9 ar, 4 pd 10 &r, 5 pd 11
arog 2 pa 12 ar.

Da alle bern med undtagelse af en enkelt 1 mélgruppen har givet tilsagn om projektdeltagelse, har
det vaeret muligt at foretage en begranset analyse af de bern, der ikke er indkommet testdata pa. Ud
fra skoleplacering er der ikke noget, der tyder pd, at de ikke testede bern adskiller sig fra de bern,
der er indkommet data pd, idet bernene kommer fra savel normalskole, specialklasse som
specialskole.

Begrundelserne for, at ca. 40 % af de kommunale PPR kontorer ikke har ensket at deltage (=
indsende testmateriale), har vaeret forskellige, dog med hovedvagt pd manglende svar fra de



kontaktede PPR-kontorer. Enkelte PPR-kontorer har meddelt, at de ensker betaling for at foretage
testning af bernene, hvilket projektet ikke har haft mulighed for at imedekomme. Et svar har varet,
at barnet ikke vil blive testet, da der ikke vurderes at vaere behov for det.

Testningen er i alle tilfaelde foregaet pa barnets skole og i flere tilfeelde gennemfort af en
psykolog, som i forvejen er kendt af barnet. Barnene har reageret meget forskelligt pa selve
testsituationen. En reekke bern har uproblematisk indgdet i samarbejdet med psykologen, men 4 af
bernene har haft en del modstand mod testningen. Psykologen har pa forskellig vis forsegt at
imedegd barnets modstand bl.a. ved at sprede testningen over flere gange og indlegge en raekke
pauser med hyggesnak eller kortspil. I alle tilfaelde har det veret psykologens vurdering, at
testresultaterne er pélidelige.

Testresultater
4 af bernene er sa retarderede, at der ikke kunne gennemfores testning med WISC-III, og et enkelt
barn udgér af undersogelsen, da testresultaterne pa dette barn er 6 ar gamle. Der er saledes
gennemfort WISC-III testning med i alt 16 bern.

Der foreligger resultater fra DEP delprover pa 8 bern.

Der foreligger faglige prover pa 3 bern samt faglig vurdering pa yderligere 2 bern.

WISC-III test

WISC-III testen opdeles i1 5 indekser:

1) Et generelt ferdighedsindeks

2) Verbal forstaelse

3) Perceptuel organisation

4) Opmarksomhedsstyring/arbejdshukommelse
5) Forarbejdningstempo.

Ad 2): Verbal forstielse (SFI) - omfatter almen viden, sproglig forstielse, begrebsdannelse,
sprogfunktion og r&sonnement.

Ad 3): Perceptuel organisation (POI) - omfatter ikke-sproglig r&esonneren og visuomotorisk
koordination, evne for visuel analyse og syntese samt visuospatial forstaelse. Desuden indgar
visuomotorisk faerdighed i opgavelasningen.

Ad 4): Opmarksomhedsstyring/arbejdshukommelse (OSI) - omfatter sproglige opgaver, der kraever
talforstielse, opfattelse af rekkefolge samt at fastholde en opgave uden at lade sig aflede af
uvedkommende stimuli.

Ad 5): Forarbejdningstempo (FHI) - omfatter ikke-sproglig hastighed og motorisk sikker udferelse.

Indeksverdierne af det generelle indeks pé de 16 bern ses i figur 1:
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Figur 1. X-aksen viser de enkelte bern nummeret med et tal pr. barn. Y-aksen angiver den generelle
indeks score.

En gennemsnitlig score udger 100. Det, der ligger over 100 regnes for en bedre praestation end de
fleste, mens en verdi under 100 anses for mindre god end de fleste. Man kalder almindeligvis
omradet, der dekker vaerdierne 80-120 for normalomradet.

10 af de 16 bern scorer inden for normalomradet. Det betyder i dette materiale, at gruppen af bern
med normale generelle kognitive feerdigheder udger ca. 50 % af de testede bern (idet yderligere 4
bern er sikkert retarderede, og 1 barn som naevnt udgik af undersggelsen). Gennemsnitsvardien for
de testede barn er 80,3.

Ses der pa barnenes sproglige feerdigheder (verbal forstdelse indekset), ser billedet séledes ud (figur
2):
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Figur 2. X-aksen viser de enkelte bern nummeret med et tal pr. barn. Y-aksen angiver verbal
forstéelse.



Vurderingen af verdierne er pa samme made som for: 10 af de 16 bern ligger tilsvarende inden for
de normale vardier, men bemaerk, at det ikke er akkurat de samme bern, som scorede normalt inden
for de generelle feerdigheder. Gennemsnitsscoringen er 84,2.

Ses der pa det perceptuelle indeks, ser vaerdierne sdledes ud (figur 3):
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Figur 3. X-aksen viser de enkelte bern nummeret med et tal pr. barn. Y-aksen angiver perceptuel
organisation.

10 bern ligger fortsat inden for normalomradet, og den gennemsnitlige vardi er pa 85.

De to sidste indekser ses 1 figur 4:
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Figur 4. X-aksen viser de enkelte bern nummeret med et tal pr. barn. Den forste kolonne pa y-aksen
angiver opmarksomhedsstyringsindekset (OSI), og den anden kolonne pé y-aksen angiver
forarbejdningshastighed (FHI).

Et barn udgar af materialet pga. manglende data. OSI viser 6 bern inden for normalomréadet og en

gennemsnitsvardi pd 76. FHI viser 8 bern inden for normalomrédet og en gennemsnitsscoring pa
83,2.

Intet generelt monster i delprever

En overraskende stor gruppe af barnene (50 %) ligger ud fra en vurdering af det generelle kognitive
funktionsniveau under gransen for, hvad der statistisk set anses for normalomradet. Disse bern ma
betragtes som havende generelle indleringsvanskeligheder i et omfang, der kraever en serlig
tilrettelagt undervisning.

Ses der pd de enkelte testresultater uathengigt af det gennemsnitlige niveau, er det slédende,
hvordan enkelte bern skiller sig markant ud. Barn nr. 3 scorer séledes pa det sproglige indeks
sikkert inden for normalomrédet, men pa det perceptuelle indeks meget langt under. Barn nr. 13
viser det modsatte billede!

Kigges der pa enkelte delprover, har fire bern deres bedste prestation i delpreven Puslespil, som
stiller krav om gode rumlige forestillingsevner samt god og hurtig finmotorik, mens fire andre har
deres svageste prastation her.

Resultatet i Informationspreven er hos fem bern det svageste og dermed den opgave, flest barn
har sverest ved. Der ses generelt desuden overraskende lille forskel pa de 2 indekser perceptuel
organisation og verbal forstaelse, hvilket er udtryk for, at der gennemgéende ikke er et menster med
henholdsvis serligt steerke eller svage sider overordnet og generelt hos bernene.

Opmerksomhedsstyringsindekset er gennemgaende lavere end de gvrige indekser, men
variationerne 1 forhold til de enkelte barns scoringer er for stor til, at forskellen kan tillegges serlig
betydning. Det kan dog med forsigtighed antages, at nogle af bernene har vanskeligheder med
opmarksomhed.

DEP resultaterne viser, at af de otte indkomne resultater scorer syv af bernene i 1. preverunde
sikkert inden for normalomrédet svarende til scoregruppe 3 (middel) eller bedre. Dette ses som
udtryk for, at barnenes evne til umiddelbart at fastholde informationer, der gives badde mundtligt og
visuelt er god.

I forsinket gengivelse scorer fem bern inden for normalomradet. Dette kan antyde, at enkelte af
barnene har specifikke vanskeligheder med at fastholde informationer over tid.

Materialet er ikke stort nok til, at der kan drages yderligere konklusioner. Der er indkommet for fa
faglige prover til, at der kan konkluderes ud fra disse.

Vurdering og diskussion

Testresultaterne afspejler et sammensat billede af bernene. Nogle f& bern fungerer overordentligt
godt og viser gode evner inden for alle omrader. En relativ stor gruppe bern viser let til moderat
nedsat kognitiv funktion bredt hen over alle funktioner. Endelig er der en sidste gruppe, som viser
specifikke vanskeligheder sarligt i forhold til hukommelse.

Dette billede af en sammensat gruppe med varieret kognitiv formaen er velkendt fra andre studier.
Den hypotetiske forklaring er, at sygdommen viser sig med relativ stor variation i mangden af
dystrofin i hjernen. Denne variation har konsekvenser for hjerneprocesserne med efterfolgende
variation 1 bernenes kognitive funktion. Variationen formodes at opstd som folge af forskelle 1
placeringen af mutationerne pé generne (kilde 10).



Metodisk er denne undersggelse begranset af, at undersegelserne er foretaget af forskellige
psykologer, hvorfor der kan vere en uhensigtsmassig stor variation i forhold til
testgennemforelserne. Derudover er der usikkerhed om, hvorvidt de undersogte bern er
repraesentative for hele mélgruppen. Disse metodiske usikkerheder gor det vaesentligt at vaere
forsigtige med at drage for bombastiske konklusioner.

Konklusion
I forhold til de 4 opstillede undersegelsesomrader kan det konkluderes:

* At der er meget stor forskel pd de individuelle bern, og disse individuelle forskelle er s&
store, at det 1 denne gruppe af bern ikke er relevant at tale om en generel kognitiv profil.
Materialet viser derimod, at alle bernene har store variationer hen over den individuelle
profil og dermed har et individuelt menster af styrker og svagheder, som kan danne
baggrund for en mélrettet paedagogisk indsats.

* Ca. 50 % af bernene falder uden for normalomradet og méd formodes at have behov for en
serlig tilpasset undervisning alene pé denne baggrund.

* Der kan ikke konkluderes 1 forhold til spergsmalet om faglige vanskeligheder.

* Absolut intet tyder pé, at ®ldre beorn generelt klarer sig darligere end yngre bern. Der er i
materialet tvaertimod en svag tendens til, at de ®ldste bern klarer sig lidt bedre end de yngre.
Materialet er ikke stort nok til en sikker konklusion.

Perspektivering
Undersogelsen antyder, at barn med DMD OG BMD er en sammensat gruppe, hvor der ikke
entydigt kan forudsiges noget om bernenes kognitive funktion. Ses resultaterne derimod i
sammenhang med de internationale undersogelser, tegner der sig et billede med folgende
hovedkonklusioner:
1. Der er en forhgjet risiko for, at bernene har lette til moderate generelle kognitive
vanskeligheder.
2. Der er en forhgjet risiko for specifikke kognitive vanskeligheder sarligt 1 forhold til
korttidshukommelse.
3. Der er foroget risiko for indleringsvanskeligheder s&rligt i forhold til laesning.

Underseogelse inden skolestart anbefales

Pé baggrund af konklusionerne ma det klart anbefales, at alle bern med DMD og BMD individuelt
undersoges kognitivt inden skolestart med henblik pa individuel tilrettelagt undervisning. Den
psykologiske undersggelse ber have fokus pa savel afdekning af det generelle funktionsniveau som
specifikke neuropsykologiske funktioner: sprog, perception, hukommelse og eksekutive funktioner.

Bornenes faglige udvikling ber formentlig ogsa lebende vurderes s@rlig med henblik pa at folge
leeseudviklingen. Der kan her med fordel vere fokus péd den fonologiske arbejdshukommelse.

Denne artikel har alene omhandlet de kognitive sider af DMD, men det er abenlyst, at en sygdom
med sd voldsomme konsekvenser for barnets udfoldelse altid ma ses i sammenhang med barnets
sociale og felelsesmaessige situation.

Litteraturen peger desuden pa, at der er en foreget risiko for comorbiditet (samtidigt
forekommende lidelser) med isar autisme (kilde 9). Det skal derfor understreges, at forfatternes
anbefaling er at se helhedsorienteret pd barnene og gennem en tvarfaglig vurdering lave en samlet
handleplan for det enkelte barn.
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