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UNIKA patienter och familjer:

kognition, beteende och psykiatrisk samsjuklighet vid sallsynta
syndrom och intellektuell funktionsnedsattning
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UNIKA —vi som star bakom projektet

Projektet kommer genomfdras vid Centrum for sallsynta
diagnoser och ledas av:

= Ann Nordgren — Professor, 6verlakare pa klinisk gentetik
= Charlotte Willfors — Projektkordinator, Med Dr, psykolog

| samarbete med:

= Britt-Marie Anderlid — Med Dr, Barnneurolog/genetiker

= MaiBritt Giacobini — Med Dr, Psykiatriker

= Louise Frisén — Med Dr, Psykiatriker CSD
Karolinska

= Agrenska stiftelsen i Géteborg
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UNIKA — syftet med projektet

Oka kunskapen om
kognition, beteenden
och psykiatrisk
samsjuklighet v’
sallsynta dia” Sprida kunskapen till

anhdoriga,

vardpersonal och
samhalle genom bla

kliniskariktlin®  Fgrpattra bemotande,
omhandertagande
och behandling vid
sallsynta diagnoser
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Tidigare forskning pa specifika beteenden,
styrkor och svagheter vid Williams syndrom

= Lindrig till mattlig intellektuell funktionsnedsattning med medel IQ 55 (40-100)
= Spraklig begavning ofta en styrka (konkret sprak) och visou-spatiala formagor
en svaghet

= Blandade resultat ang forsenad och atypisk sprakutveckling, brister i sociala
aspekter av spraket

= Blandade resultat hur 1Q paverkar 6vriga beteendeproblem

= Stort musikaliskt intresse och talang

=  Overempatiska och hypersociala

= Vanligt med samsjuklighet med ADHD (65%), specifik fobi (54%)

Martens, Wilson & Reutens, 2008, Mervis & John, 2010, Rossi & Giacheti, 2017
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= Vivill undersoka vad som ar specifikt for de olika syndromen géallande:
kognitiva profiler (verbal formaga, perceptuell formaga, arbetsminne, exekutiva funktioner)

beteenden (sprak, motorik, socialt samspel, adaptiva formagor)
neuropsykiatriska svarigheter (autism, adhd, ocd, inlarningssvarigheter)
annan psykiatrisk samsjuklighet (angest, nedstamdhet, sémsvarigheter)

= Williams syndrom kommer vara ett av de forsta syndrom som vi studerar, darefter
planerar vi att studera:

Fragilt X syndrom

22011 deletionssyndrom
Noonan synd
Neurofibrometosis typ 1
KBG syndrom

= Longitudinell 3-arsuppféljning

Charlotte Willfors
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Vem kan delta?

Personer som:

= Har en diagnos Williams syndrom, Fragilt X syndrom,
22011 deletionssyndrom, Noonan syndrom, Neurofibrometosis typ 1,
eller KGB syndrom

= ar 6 ar gamla eller aldre (det finns ingen 6ver aldersgrans)

= kan resa till Astrid Lindgrens barnsjukhus (eller ev annat
universitetssjukhus for undersokningar)

Charlotte Willfors 8 november 2017 6



S¥A INJ'

e
¥ -2 Karolinska
ﬁ Qf > Institutet

4’\'-'\?0 1%‘0

Hur kommer deltagandet att ga till?

Infor deltagandet:
= [nformation skickas hem till familjen

= En forskare ringer upp for att besvara ev
fragor och boka in datum for besok

=  Samtycke och frageformular skickas
hem

Vid besoket:
= En heldag (ca 7h inklusive pauser) av intervjuer och psykologiska tester
= Anpassningar efter varje individ tex gallande pauser, séllskap av foraldrar i rummet

Efter besoOket:
= Aterkoppling av resultatet om familjen énskar
= Evremiss for vidare utredning skickas
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Risker/fordelar med att delta 1 studien

= Det finns inga risker med att delta. Deltagande ar helt frivilligt
och kan nar som helst avbrytas.

= Det finns ingen direkt vinst med att delta i studien.

= Deltagarna kan fa en ingaende beskrivning av sitt fungerande,
beteende och maende.

= Vid icke tidigare diagnostiserade tillstand kommer remiss
skickas for vidare utredning och behandling.
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Soka
forskningsanslag

Datainsamling

Analys och publicering av
resultat

Datainsamling 3-
arsuppfoljning

Datainsamling fler
séllsynta syndrom
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Intresserad av att delta | projektet?

http://www.karolinska.se/sallsyntadiagnoser

charlotte.willfors@Kki.se

:
csp
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Tack till Savstaholms stiftelse
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