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BAKGRUNN

Velocardiofacialt syndrom er et av de vanligste syn-
dromer hos mennesket og det vanligste i sammenheng
med ganespalte og medfedte hjertefeil (McDonald-
McGinn & Sullivan, 2011; Green, Gothelf & Eliez 2009;
Shprintzen, 2008; Swillen, Feyes, Adriaens, et al., 2005).
Nyere studier viser fortsatt usikkerhet nar det gjelder
forekomst, men stadig flere antyder at det gjelder
1:2000-1:4000 levende fodte (McDonald-McGinn &
Sullivan, 2011; Shprintzen, 2008, Green et al., 2009).
McDonald-McGinn & Sullivan (2011) antyder ogsa at
tallet kan vere okende fordi flere som er rammet, selv
far barn. Syndromet skyldes en skade pd den lengste
armen(q) pa kromosom 22. Det er stor variasjon i
vanskegrad og vansketype. Hyppigst er hjertefeil, nedsatt
muskuler- og nevrologisk funksjon i svelg, skjult/apen
ganespalte, karakteristiske ansiktstrekk, leerevansker,
kognitive vansker, motoriske vansker og sosiale vansker
(McDonald-McGinn & Sullivan, 2011; Shprinzen, 2008;
Swillen, et al., 2005). Den store variasjonen i typiske
sykdomsfaktorer kan kanskje bidra til 4 forklare den
store vatiasjon 1 oppgitt forekomst. Uten diagnosen kan
det veere vanskelig for foreldre a fa tilfredsstillende hjelp
og en ordentlig forklaring pa hvorfor barnet har sa
mange og alvorlige vansker. Hjelpetjenestene kan vere

DD Norsk Tidsskrift for Logopedi 4/2011

fragmenterte og ikke tilpasset det enkelte barns spesi-
tikke behov, noe som legger ekstra byrder pa foreldre
nar det gjelder a finne frem til adekvat hjelp.

Ulike benevnelser

Det har vaert brukt ulike benevnelser pa syndromet.
‘Di George syndrom’ har tidligere vaert mest benyttet i
Norge. I internasjonal fagpresse er “Velocardiofacialt
syndrom’ (VCES) ofte brukt. Blant fagfolk benyttes i
okende grad den genetiske betegnelsen 22q11.2
Delesjon syndrom’ (DS) som viser direkte til
kromosomfeilen. I 2009 besluttet Helsedirektoratet at
Velocardiofacialt syndrom (VCES) skal vare den fore-
trukne betegnelsen i Norge. Denne betegnelsen vil ogsa
benyttes i denne artikkelen.

UTVIKLINGSRELATERTE VANSKER

Det er vel dokumentert at barn med VCES ofte er
forsinket i sin utvikling, og forsinket tale og sprik vekker
ofte bekymring nar barnet forventes a begynne a snakke
(Swillen, Devriendt, Legius et al., 1999; Sherer,
D’Antonio, Kalbfleisch et al., 1999; Solot et al, 2000,
Golding-Kushner, 2007, 2005; Roizen, Antshel,
Fremont, et al., 2007). Mange barn med VCES er nesten
non-verbale de forste 30 manedene (Sherer et al., 1999;
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D’Antonio et al., 2001), men mange kan ha en pafall-
ende rask utvikling i lopet av 3-4 ars alderen (Shprintzen,
2005; Solot, Gerdes, Krishner, et al. 2001). De forste
setningene kommer gjerne ikke for 3-6 irs alder (Eliez,
2007). En studie av ferdighetene hos fem 8-aringer nar
det gjaldt 4 gjenfortelle en historie, fonologi, syntaks og
reseptivt vokabular, viste at barna hadde vansker pa alle
de undersokte omradene (Persson, Lohmander &
Soderpalm, 2003). Resultatene viste ogsa negativ
korrelasjon mellom alder og ferdigheter nér det gjaldt 4
gjenfortelle en historie, noe som innbzrer at eldre barn
kan ha storre vansker med ekspressivt sprak. Studien
bekreftet at sprak- og talevansker er et gjennomgiende
trekk hos personer med VCES. Persson et al. (op.cit.)
understreker videre at dette innberer at barna trenger
sprak- og taleoppfelging, ikke bare i forskolealder, men
gjennom hele oppveksten. Hos de minste barna synes
reseptivt sprik 4 vare det relativt sterkeste omradet.
Solot, Gerdes, Krishner et al. (2001) fant at barn yngre
enn seks ar oppnadde hoyest skirer pa de reseptive
sprakprovene, mens barn fra seks dr og oppover
oppnadde de hoyeste skarene pa de ekspressive provene.
Roizen et al. (2007) understreker likevel at selv sma
forsinkelser nar det gjelder sprikforstielse ma tas
alvorlig hos disse barna. Nér barna narmer seg skole-
start tyder studier pd at barna har sin styrke pa det
ekspressive sprikomradet. Ogsa Glasser, Mumme,
Blasey et al. (2002) og Moss, Batshaw, & Wang (1999)
fant at barna i skolealder skaret hoyest pa de ekspressive
sprakprovene.

Barn med sprakvansker kan ogsd ha kommunikasjons-
vansker som ikke sa lett lar seg avdekke ved en spraktest
der kommunikasjonssituasjonen er strukturert en til en.
Flere studier tyder pé at autismespektervansker fore-
kommer hos en stor del av barna. Niklasson, Rasmussen
& Oskarsdottir et al. (2009) undersokte en gruppe pa
100 barn, og fant at mer enn 40 % av barna tilfredsstilte
autismespekterkriterier. Lignende funn er gjort i flere
studier (Kates, Antshel, Fremont et al. 2007; Niklasson
et al., 2001).

For tredrsalder har mange av barna storre somatiske
plager som krever sykehusinnleggelser. Det kan blant
annet veere knyttet til hjertefeil og immunforsvarssyk-
dommer, spisevansker og forstoppelse og oreproblemer.
Allerede fra forskolealder rapporterer foreldre og lerere

ofte om svake sosiale ferdigheter og sosial tilbaketrek-
king, problemer i forhold til jevnaldrende og oppmerk-
somhetsvansker (Swillen, Devriendt, Legius et al., 1999;
Lima, Felling, Eiklid et al., 2010).

KOGNITIVE FERDIGHETER

Flere studier har vist at syndromet er forbundet med
milde til moderate kognitive vansker (Antshel et al.,
2008, Green et al., 2009). Fullskala intelligenskvotient
(FSIQ) kan ogsa synes 4 vare negativt korrelert med
alder. Moss et al. (1999) rapporterte at gjennomsnittlig
FSIQ var 71 i detes utvalg pa 33 barn og voksne, og 17
(52%) av personene i utvalget hadde lerevansker. En
studie av Green et al. (2009) fant at gjennomsnittlig
FSIQ var 76.4 (+/- 14.3) hos barn under 12 ar. Bide
verbal intelligenskvotient (VIQ) og utforingsintelligens-
kvotient (P1Q) var negativt korrelert med alder. En
spesiell nevropsykologisk profil har ogsa vert beskrevet,
der VIQ synes 4 vare signifikant bedre enn PIQ
(Niklasson et al., 2005; Woodin, Wang, Aleman, & al.,
2001; Moss et al., 1999; Swillen, Devriendt, & Gewillig
et al., 1997), en profil som er karakteristisk for non-
verbale lerevansker (NLD). For barn med slike vansker
er ettordslesing og -staving lettere enn 4 lese sammen-
hengende meninger og oppfatte innholdet i det leste.
Nonverbale eller ikke-spraklige lerevansker er ofte
usynlige, og kan vare vanskelig for omgivelsene 4 fange
opp og forsta. Generelt kan man si at det meste som et
spraklig, automatisert, enkelt og kjent fungerer bra; og
det meste som er ikke-spraklig, som krever nytilpasning
eller problemlosning - alt som er sammensatt og nytt -
fungerer darlig. Disse barna har problemer med 4 forsta
kroppssprak og sosiale koder, oppfatning av syns-
inntrykk, retning og beroring kan vaere nedsatt. Det
samme et kroppsbeherskelse og evne til raskt 4 oppfatte
nye situasjoner. (Rourke et al., 2002, Urnes & Eckhoff,
2009).

Milet med denne pilotstudien er 4 belyse sprak- og
kommunikasjonsvansker og medfodte somatiske vansker
hos barn og unge med VCES. Selv om denne studien
bygger pa et lite utvalg, er det viktig 4 sette sokelyset pa
de utfordringene som disse barna har. Nyere studier har
vist at omgivelsesfaktorer kan moderere den negative
utviklingen av et genetisk syndrom (Gillberg, 2010;
Moffit, Caspi, Rutter, et al. 20006), noe som yttetligere
understreker betydningen av slik kunnskap.
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METODE

Deltakere

17 barn i alderen 6-17 ar ble rekruttert fra Di George
foreningen og fra Bredtvet Kompetansesenter. Foreldre
ble kontaktet fra foreningen og fra institusjonen. Brev
med prosjektbeskrivelse og invitasjon med vedlagt
frankert svarkonvolutt ble sendt til adresser som var
anonymt for forskeren. 17 besvarte henvendelsen.

Tre av barna avslo senere 4 delta. Totalt 14 barn deltok i
studien (se tabell 1 for aldersfordeling). Alle hadde fatt
diagnosen 22q11.2 delesjon syndrom bekreftet gjennom
en gentest.

Tabell 1 Fordeling pa alder og kjonn i utvalget

Alder Tar | 9ar | 114ar | 124ar | 134r [ 144r [ 164r [ 17 4r | Alle
Gutter 1 1 1 1 1 1 6
Jenter 1 1 2 1 2 1 8
Alle 2 2 3 1 1 1 2 2 14

Dette er et lite utvalg, og den totale populasjonen er
ukjent. Det kan derfor ikke gjores hypoteseprovende
statistikk for 4 trekke slutninger om karakteristiske trekk
hos populasjonen. Denne pilotstudien vil derfor gi en
beskrivelse av karakteristiske trekk slik de fremkommer i
dette aktuelle utvalget.

Noen av vanskene hos barna i utvalget
For a gi et inntrykk av denne komplekse tilstanden gis en
oversikt over noen vansker som er rapportert av foreldre

til barna denne gruppen. Tabell 2 viser somatiske
anomalier og noen av de spesialpedagogiske og psyko-
sosiale helsetjenestene som barna har mottatt. Barna var
blitt diagnostisert i alderen 5-7%2 ar. Fire barn hadde
medfedt hjertefeil som var operert. Et av barna hadde
ganespalte, seks hadde utilstrekkelig muskelfunksjon i
ganeseil og svelg eller skjult ganespalte. Alle barna hadde
gjennomgitt taleforbedrende operasjon. Et barn hadde
klumpfot, tre hadde skoliose. Tre av barna hadde
medfedt immunforsvarssvekkelse. Et barn var medisin-
ert for allergi, en hadde hatt tilbakevendende lunge-
betennelser. I et tilfelle rapporterte mor om tymus aplasi
(det vil si at tymus var etablert utenfor vanlig omrade).
Tymus et en kjertel som produserer T-celler som har
avgjorende betydning for immunforsvaret. Likevel hadde
barnet hatt faerre infeksjonene enn hun hadde ventet.

Et barn manglet et nyre og frem til nd hadde dette vart
problemfritt. Fem av barna led av hyppige urinveis-
infeksjoner.

Fem av barna var hyppig plaget med otitis media
(mellomotrebetennelse). Fire hadde nedsatt horsel, et
barn brukte horeapparat pa ett ore.

Kartlegging

Kartleggingsverktoy som ble benyttet var

* Clinical Evaluation of Language Fundamentals,
CELF-3 (Semel, Wiig & Secord, 1995).

CELF-3 er en spriktest som tar sikte pa 4 gi en dypere

Tabell 2 Oversikt over noen variasjoner av vansker i utvalget, opplysninger fra mor.

Kasus 1,F Kasus 2, M Kasus 3, F Kasus 4, F Kasus 5, M Kasus 6, F Kasus 7, M Kasus 8, F Kasus 9, F Kasus10, M Kasus 11, F Kasus 12, F
8 ar 10 ar 10 ar 16 ar 14 ar 10 ar 9ar 174ar 17ar 10 ar 10 ar 9ar
Alder for Y dr 6Yeir 5ar 15 4 7ar 1ir 144 4ar Sar 3%eidr 6 r
diagnose
Hijertekirurgi | Spisevansker, | Spisevansker | Spisevansker | Spisevansker | Spisevansker. | Spisevansker | Spisevansker | Spisevansker | Spisevansker | Spisevansker | Spisevansker
3 maneder, Faryngo- Faryngo- Faryngo- Skjult Hijertekirurgi, | Ganespalte- Skjult Ganespalte Skjult Faryngo- Faryngo-
Spisevansker plastikk, plastikk,5 ar plastikk, ganespalte to dr, kirurgi, 1 ar ganespalte operert, 12 ganespalte plastikk, plastikk, 6 ar,
én Immunsvikt- 61/24r Sovnvansker Allergi, Faryngo- Hernia Hijertefeil Faryngo- maneder Faryngo- 5-6 ar Defekt
%: problemer Urinveis- (Melatonin) medisinert, plastikk,7 ar | kirurgi, 3 ar, | Sovnvansker | Plastikk, 5ar Faryngo- Plastikk, Immune- tannemalje
-J,:j ONH vansker Epilepsi 15 éar Klumpfot Immun- (Melatonin) Scoliose, 9ar | plastikk, 4 ar, 5-6 ar forsvars- Nedsatt
’Sf < Urinveis- Sovnvansker diagnose Epilepsi forsvars- ADHD, 9 ar Hijertefeil Nedsatt vansker horsel,
?j EO problemer (Melatonin) ADHD, Nedsatt problemer Scoliose,10ar | horsel, lateralt Diagnose bilateralt
= ? (Concerta) horsel Adenectom, Immunsvikt ADHD, 9 ar.
I b (Concerta)
= Skjult
é ganespalte
3 Faryngo-
plastik, 5 ar
ADHD 10 ér
(Ritalin)
PPT, 2 Logopedi, PPT PPT, Habiliterings- PPT, Fysioterapi, BUP, Forskole: Logopedi, 2 Venteliste PPT,
Q V2 halvt ar, ONH- van- Assistent i Spesial- tjenester fra | Spesialpeda- V2 ar. forskole, assistent, Vo ar. BUP Logoped,
g Assistent i sker barnchage pedagogiske 3ar. gogiske tiltak. Spesial- habiliterings- Sprak forskole og
% barnchage tiltak i skolen Spesial- BUP: pedagogiske | tjenester. PPT | Sosial stotte, skole
% ONH- pedagogiske Depresjon tiltak - Go BUP:
;J::: vansker tiltak i skolen | konsultasjon, | Tegn til tale, between, (anti-depres-
< ingen 2ar. Ingen stabil | siva, 12-13 ar
«E oppfolging. Individuell kontakt Psykologisk
plan Konsultasjon.
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forstdelse av sosiale kommunikasjonsvansker hos barn i
skolealder. Den kartlegger bredt reseptive og ekspressive
ferdigheter, inkludert barnets evne til 4 forsta talte ord
og setninger, folge instrukser, gjenkalle og formulere
setninger og forstd forholdet mellom ord og kategoriet.
Ferdigheter pa disse omridene sier noe om barnets evne
til 4 lytte og bruke spraket og snakke i hverdagen.

o Children Commmunication Checklist, 2. (CCC-2). Research
version (Bishop, 2003). Norsk versjon (Lillian Mollerbang).
CCC-2 er en sjekkliste som tar sikte pa 4 identifisere barn

med pragmatiske sprakvansker, og barn som ber utredes
videre med henblikk pa autismespektervansker. Slike
vansker viser seg i kontekst og er mindre dpenbare i en
strukturert kontekst og ved kliniske prover (Bishop, 2003).

Alle data ble analysert ved hjelp av Statistical Package for
Social Sciences, SPSS, ved hjelp av deskriptive analyser og
bivariate korrelasjonsanalyser. Fordi utvalget er lite, er
Spearman’s rtho benyttet for korrelasjonsmal.

Etikk

Studien er godkjent av Den nasjonale komite for
medisinsk og helsefaglig forskningsetikk og
Personvernombudet for forskning i trid med Person-
opplysningsloven av 2000.

RESULTATER

Clinical Evaluation of Language Fundamentals,
CELF-3

14 barn ble underseokt. I to tilfeller ble barna undersokt
pa forskerens arbeidsplass. Imidlertid forte de ukjente
omgivelsene til at barna ble sa distrahert og ukonsen-
trerte at testene mitte kanselleres. De péfolgende testene
ble gjort lokalt, i hjemmet eller pa skolen, og ble vellyk-
ket gjennomfort. Det er likevel viktig 4 merke seg at
barn med konsentrasjonsvansker kan ha vanskelig for 4
yte sitt beste gjennom en hel test. Tabell 3 viser hvordan
barna skaret pa de ulike deltestene pa CELEF-3.

Semafltlske 10 3 3 4,00 1,563
relasjoner
Ord 5 5 7 6,00 1,414
struktur
Rese;zuvt 12 50 32 60,50 13,331
sprak
Setnings-
Sammen- 10 3 11 6,90 3.479
setning
Setn1ng§— 12 3 8 4,50 1,679
formulering
Setnings- 12 3 9 4,83 2,329
hukommelse
Ekspeﬂsslvt 12 50 92 68,42 14,113
sprak
Totalsprak 12 50 81 63,50 12,303
Valid N 0
(listwise)

Variasjonen spenner fra normal skire til skarer mer enn
to standardavvik under nedre grense for det normal
skare. Syv barn skaret 50 (nedre grense for testen). Et av
barna skaret innen 1 standardavvik under gjennomsnittet
som er en normalskére. Tre barn skaret innen 2 standard-
avvik under gjennomsnitt. Resultatene i tabell 3 indikerer
en styrke pa det ekspressive omradet.

Tidligere studier indikerer en negativ korrelasjon mellom
alder og reseptivt og ekspressivt sprak (Moss, et al.,
1999; Persson et al., 2003). Ogsa denne studien antyder
samme tendens.

Tabell 4 viser negativ korrelasjon mellom alder og
sprakferdigheter. Den negative korrelasjonen mellom
alder og reseptivt sprak er signifikant.

Tabell 3 Fordeling av skarer pa CELF-3
N | Minimum | Makst Mean | Stendard

mum avvik.

Setnings 2 5 8 6,50 2,121

struktur

Begreper 12 3 9 492 2314

instrukser

OrdKlasse 12 3 9 4,08 1,832

Tabell 4 Korrelasjon av alder og sprakferdigheter
Reseptivt | Ekspres- | Totalt
sprak sivt sprak | sprak
Spearman’s | Alder |Korrelations |-,730(**) |-,268 -528
rho koeffisient
Sig. ,007 ,399 ,077
(2-tailed)
N 12 12 12
** The correlation is significant at the 0,01 level (two-tailed)

Children Communication Checklist, CCC-2

114 foreldre fylte ut listen. Det er viktig 4 minne om at
dette er en sjekkliste som er basert pa foreldres oppfat-
ning. Den kan likevel gi nyttig informasjon og vere et
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utgangspunkt for videre undersekelser. CCC-2 bestar av
70 elementer som beskriver «styrkem» og «svakheter» ved
kommunikasjonen. De enkelte elementene er delti en
skala pa 10. For hver skala er det fem elementer som
beskriver styrker og fem som beskriver svakheter.

Tabell 5 viser skalaene CCC-2 er sammensatt av.

De forste fire skalaene undersoker aspekter ved sprak-
strukturen, vokabular og samtaleferdigheter (diskurs).
De neste fire skalaene dekker pragmatiske aspekter ved
kommunikasjonen som ikke sa lett lar seg avdekke ved
konvensjonelle spriktester, men som kan vare vanskelig
for barn med strukturelle sprakvansker. De siste to
skalaene undersoker atferd som ofte er avvikende for
barn med autistismespektervansker. Pragmatiske vansker
er et hovedtrekk ved autismespektervansket.

Tabell 5 Skalaer i CCC-2
Syntaks

Semantik

Sammenheng

Upassende initiativ

Stereotypt sprik

Bruk av kontekst

Non-verbal kommunikasjon

Sosiale relasjoner

Interesser
Tale

bt bl il iol il il vl el icd) f=e

Skalaen danner grunnlag for sammensatte skarer:

1) Generell kommunikasjonsskare (The General
Communication Composite score (GCC)) basert pa
summen av skalerte skarverdier for skalaene A til H.

2) Sosialt avvikende interaksjon (The Social Interaction
Deviant Composite (SIDC)) som kommer frem ved 4
summere skalaene E, H, I og |, som antyder pragmatiske
vansker, og trekke fra skalaene A, B, C og D, som ikke er
sa pragmatisk ladet. Denne sammensatte skiren kan gi
en negativ verdi, noe som gir en kvalitativ informasjon
om avviksmensteret. Denne sammensatte skaren er til
hjelp for 4 identifisere barn med en kommunikasjons-
profil som er karakteristisk for autismespektervansker.
Tabell 6 viser stor variasjonen i ferdigheter malt med
CCC-2. I denne sammenheng er median valgt som
sentralmal pa grunn av lavt antall 1 utvalget (N).
Medianskarene viser at flertallet i dette utvalget har store
vansker pa alle delomridene i CCC-2. De hoyeste
skarene oppnas pa delomridene «syntaks», der barna her
en relativ styrke. «Stereotypt sprak» ser ut til 4 vaere et
vanskeomride som merker seg ut. Pa problemomrader
viser hoyere skarer storre vanskegrad. Resultatet viser
behov for ytterligere kartlegging av sprak- og kommu-
nikasjonsferdigheter.

Tabell 7 viser stor variasjon i generell kommunikasjons-
kompetansen (GCC) hos barna i dette utvalget. 4 av
sjekklistene var ikke korrekt utfylt, og ble derfor ikke
regnet med 1 GCC-skaren. Hoyeste skare var 80, som er
innen normalomradet. Flertallet av barna har en skare
som representerer de nederste 5 % av utvalget, og har
behov for hjelp for sine kommunikasjonsvansker. De
fleste barn med autismespektervansker oppnar en
GCC-skare under 55 (Bishop, 2003). En validering av
GCC, tyder pa at 10. persentil i det norske utvalget er 60,
ikke 54, som Bishop anbefaler som GCC-skar cut-off
(som referert i Hollund-Mollerhaug, 2010). Resultatene
viser at dersom CCC-2 brukes til screening av norske
barn i klinisk ssmmenheng, bor GCC-skir cut-off settes

Tabell 6 Variasjon i ferdigheter pa delpravene pa CCC-2. Resultatene oppgis i persentiler
& 9
9] [5) — 1] 2 ] @
c 3 T | EL| B Oz k: - R - B - S
5 E g ! 2 8 S = g c =2 g SE, ol =sf~]| 28
= 3 E g £ SE | 8L | § S | 22| & |SESE|z28F | §¢
=< & & A 3 OF | 5| M Z |ae | & |0OE58|a8s| 28
 |Yaiid 14 14 14 14 14 14 14 14 14 14 14 14 14 13
Missing | 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 1
Median 11,1 6 4 6 10 1 5 5 2 -2 1
St. avvik. 38 | 144 | 31 | 1504 | 1613 | 123 | 2701 | 153 | 155 | 147 | 165 13,7 41 43
Min 68 1 3 1 1 1 1 1 1 1 1 1 -6 0
Max 170 | 45 95 57 59 36 88 56 54 52 50 47 9 1
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ved 60, tilsvarende 15. persentil. Sosialt avvikende
interaksjon skare (SIDC) blir vanligvis tolket hvis barnet
har en GCC under 55 (nedre grense av normalomradet).
En GCC skare under 55 og en SIDC skare under 0 er
typisk for barn med pragmatiske vansker, autisme-
spektervansker (ASD) eller Asperget’s syndrom (Bishop,
2003). Sju av barna i dette utvalget har skdrer som

fortjener yttetligere undersokelser med henblikk pa
ASD.

Tabell 7 Variasjonen i generell kommunikasjons-
kompetanse (GCC) i dette utvalget
prens | Prosent | i | Sl

22 1 10,0 10,0 10,0
25 1 10,0 10,0 20,0
27 1 10,0 10,0 30,0
30 1 10,0 10,0 40,0
35 2 20,0 20,0 60,0

Valid 39 1 10,0 10,0 70,0
42 1 10,0 10,0 80,0
70 1 10,0 10,0 90,0
80 1 10,0 10,0 100,0

Total 10 100,0 100,0
DISKUSJON

I samsvar med tidligere studier, antyder pilotstudien at
barn med VCES har sprak- og kommunikasjonsvansker
som varierer fra det normale til sterkt hjelpetrengende.
Studien peker i retning av at de storste vanskene er innen
det ekspressive sprakomradet, noe som ogsa andre
studier har funnet hos barn fra seks dr og oppover (Solot
et al., 2001; Glasser et al., 2002; Moss et al., 1999,
Persson et al., 2003, Roizden et al., 2007).

Bishop (1997) hevder at foreldre og laerere er mer
tilboyelige til 4 merke seg ekspressive sprakvansker hos
barna, men er mindre sensitive for sprikvansker som
influerer barnets evne til a forsta sprak, vokabular og
hukommelse. Dette understreker betydningen av
grundig kartlegging og oppmerksombhet, bade i forhold
til undervisning og opplering og i hverdagen. Det er
ogsa verdt 4 merke seg at det ser ut til 4 vare en negativ
sammenheng mellom alder og spriakferdigheter, noe som
ogsi er bekreftet i tidligere studier (Moss, et al., 1999;
Persson, 2003, Green et al., 2009). I denne studien
hadde de fleste barna generell kommunikasjonskompe-

Barn med VCFS, gjengitt med tillatelse fra MaxAppeal.uk.

tanse og en sosial samhandlingskompetanse som kan
veere et hinder for dagliglivets utfoldelse. Mange av
barna hadde ogsd en kommunikasjonsskire som
fortjener ytterligere kartlegging med henblikk pa
autismespektervansker (ASD).

De fleste barna hadde fatt diagnosen VCES i en alder da
oppmerksomheten ble rettet mot sprak- og talevansker.
De barna som hadde hjertefeil var ofte blitt operert i
lopet av det forste levedr og hadde da blitt diagnostisert.

Dette er en pilotstudie. Deltakerne er rekruttert hoved-
sakelig fra foreldreorganisasjonen for Di George, og
utvalget kan ikke sies 4 vaere representativt. Av praktiske
grunner er ikke kognitiv testing gjennomfert, noe som
kunne vart onskelig. Likevel illustrerer dette lille utvalget
kompleksiteten ved tilstanden, i trad med tidligere
studier.

Et mal med studien har vert 4 rette oppmerksomheten
mot noen utfordringer som ma tas i betraktning nar
flerfaglig hjelp skal organiseres for disse barna.

KONKLUSJON

Denne pilotstudien har vert konsentrert om sprik og
kommunikasjonsvansker hos barn og unge med velo-
cardiofacialt syndrom. Nyere kunnskap om hvordan
forhold i omgivelsene kan moderere negative utvikling
av genetiske syndromer understreker betydningen av
tidlig innsats fra flere faggrupper. Det er viktig 4 gi
foreldre forklaring og hjelp til 4 forstd hvorfor deres
barn har sd store vansker. Likevel md man ta hensyn til
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den store variasjonen i vansker og symptomer som disse
barna har, noe som innebzarer at hjelpen ma ta utgangs-
punkt i det enkelte barnet og utvikles 1 en samarbeids-
prosess med foreldre. Med henvisning til Roizen et al.
(2007) bor ogsa sma forsinkelser i sprakutviklingen hos
disse barna tas alvorlig Det innebzerer at den flerfaglige
hjelpen ma vare «skreddersydd» til den enkelte (Halberg

et al., 2010). Barna trenger ogsa spesielt tilrettelagt
tale- og sprakopplaring, ikke bare i forskolealder, men
gjennom hele skoletiden. En individuell rett til koordi-
nert og langtidsrettet helse- og sosialhjelp for barn og
voksne, en individuell plan (IP), ble i 2005 en lovfestet
rett i Norge. En godt koordinert IP kan vare til stor
hjelp for barnet og familien.
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