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Kvalitativa avvikelser i den sociala interaktionen och kommunikationen samt beteendemas-
siga sardrag hor till symtombilden i autismspektrumstérningar. Det forekommer betydande
variation i symtomens svarighetsgrad och i symtombilden, vilket stéller krav pa bedémningen
och behandlingen. Patienterna har oftare an vanligt samtidiga neurologiska stérningar, framst
psykisk utvecklingsstorning' och epilepsi. Detta galler sarskilt for flickor, vilket kan dock
eventuellt bero pa underdiagnostik av autismspektrumstoérningar hos flickor med normal
till hog kognitiv kapacitet. Ocksa epilepsipatienter har autismspektrumstorningar oftare an
genomsnittet. Noggrann diagnostik for att upptacka eventuell samsjuklighet ar saledes en
viktig del av bedomningen av bade autismspektrumstorningar och epilepsi.
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Diagnostiska kriterier

Autismspektrumstorningar dr en grupp neu-
robiologiska utvecklingsstorningar, dar hu-
vudsymtomen utgor den sa kallade autistiska
triaden: 1) kvalitativa avvikelser i social inter-
aktion och 2) i kommunikationsféormégan samt
3) beteendeméssiga sédrdrag, sa som begrénsa-
de, mekaniska upprepade rutiner, ritualer och
intresseomraden samt motoriska manér (1).
Vanligen avses med autismspektrumstdrningar
autism i barndomen, Aspergers syndrom och
andra eller ospecificerade genomgripande
utvecklingsstorningar. Tabell I beskriver au-
tismspektrumstérningar enligt ICD-10.

I klassificeringen DSM-5 som infordes
2013 gjordes betydande fordndringar i
kriterierna och klassificeringen av autism-
spektrumstorningar. De tidigare separata di-
agnoserna (till exempel autism i barndomen,
Aspergers syndrom) ersattes med den Over-

gripande bendmningen autismspektrumstor-
ning. Den autistiska triaden ersattes med tva
symtomdimensioner genom att problem med
social interaktion och kommunikation slogs
ihop till en symtomdimension. Avvikelser i
sinnesfornimmelserna eller ovanligt intresse
for sinnesfornimmelser fran omgivningen
togs dessutom med i symtombilden. Diag-
nosens svarighetsgrad faststdlls genom att
bedoma personens stodbehov i tre nivaer
(personen behdver 1 = krdvande sadrskilda
stodatgarder; 2 = sarskilda stodatgirder; 3
= stodatgirder).

Etiologi

Etiologin till autismspektrumstérningar ar
dnnu oklar. Inverkan av genetiska faktorer &r
dock betydande (2). Autismspektrumstérning
hos ett syskon 6kar risken fér storningen hos
Ovriga syskon, och risken hos identiska tvil-
lingar dr storre dn hos icke-identiska (2, 3).
Den genetiska bakgrunden till autismspekt-
rumstdrningar dr troligen mangfasetterad
och samverkan mellan flera gener spelar en
central roll. Férutom de genetiska faktorerna
har ocksa sambandet mellan miljofaktorer och
autismspektrumstorningar, speciellt faktorer
under graviditet och forlossning, undersokts i
ett flertal studier (4). Under den senaste tiden

'Enligt ICD-10 heter det fortfarande psykisk utvecklingsstdrning, numera rekommenderas vanligen termen

intellektuell funktionsnedsattning.
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har fynd angéende sambandet mellan immu-
nologiska faktorer och autismspektrumstor-
ningar diskuterats. Det finns tecken pa att
autismspektrumstorningar har samband med
forhojda inflammationsparametrar (5) och
anviandning av antibiotika (6) under gravidi-
teten. Nuvarande forskningsevidens dr dock
otillrdcklig for exakt verifiering av de olika
miljofaktorernas roll i autismspektrumstor-
ningars etiologi (4). I och med tilltagande
epigenetisk kunskap har man borjat anse att
uppkomsten av autismspektrumstdrningar
paverkas av bade éarftliga faktorer och miljo-
faktorer samt av interaktionen mellan dem,
trots att de bakomliggande mekanismerna och
de olika faktorernas relativa andel fortfarande
ar oklara (7).

Epidemiologi

Uppskattningen av prevalensen for autism-
spektrumstorningar varierar globalt. En
konservativ uppskattning av prevalensen &r
0,6-0,7 procent (8). En undersokning fran
Finland rapporterade prevalensen till 0,4-0,8
procent (9, 10). Dessa uppskattningar ir
mattfullare &n nyligen publicerade studier
som har rapporterat prevalenser pa upp till
1-2,6 procent (11, 12). Okande prevalens av
autismspektrumstdrningar har rapporterats
under de senaste decennierna, sannolikt till
foljd av forbattrad och tidigare diagnostik,
men ocksa pd grund av fordndringar i de
diagnostiska kriterierna (8).

Pojkar har oftare autismspektrumstérningar
an flickor. Skillnaden mellan konen haller
dock pé att minska. Tidigare bedomdes stor-
ningen vara 4-5 ganger vanligare hos pojkar
an hos flickor (13), men nu anser man att den
forekommer 2-3 ganger sa ofta hos pojkar
som hos flickor (10, 11). Hos finldndska barn
som har diagnostiserats inom den specialise-
rade sjukvarden &r autismspektrumstorningar

Tabell I. Autismspektrumstorningar enligt ICD-10.

3,5 ganger sa vanliga hos pojkar som hos flick-
or (14). Den minskande skillnaden i prevalens
mellan konen beror sannolikt pa att autistiska
symtom hos flickor upptécks béttre dn forr
och diagnosen stills i ett tidigare skede.

Neurologisk samsjuklighet

Psykisk utvecklingsstérning och epilepsi dr de
vanligaste neurologiska stérningarna som fore-
kommer tillsammans med autismspektrumstor-
ningar. Uppskattningar om prevalensen for
dessa storningar vid autismspektrumstorningar
varierar betydligt. Studier som grundar sig pa
kliniska patientmaterial rapporterar vanligen
hogre prevalenstal dn befolkningsbaserade
studier. Det finns manga potentiella orsaker till
skillnaderna. Kliniska studier dr ofta sma och
inte lika representativa som befolkningsbase-
rade studier. Ddrmed é&r kliniska studier mer ut-
satta for urvalsfel och slumpmaéssiga fel. Enligt
en konservativ uppskattning har i genomsnitt
cirka hilften av individer med autism négon
grad av psykisk utvecklingsstorning.

Tabell II innehéller aktuella studier som
undersokt prevalensen av epilepsi vid au-
tismspektrumstorningar. Tva av studierna
anvinde fall-kontrollmetodik, medan resten
av studierna inte hade kontroller (Tabell II).
Storleken pé dessa studier varierade mellan
753 (17) och 14 381 (16) fall och prevalensen
for epilepsi varierade mellan 6,6 (15) och
26 (19) procent (Tabell II). Spridningen kan
delvis bero pa deltagarnas alder: material som
omfattar dldre deltagare (Gver 12 ar) rapporte-
rar ofta relativt hogre prevalenstal for epilepsi
dn material med yngre deltagare (19).

I ett finlandskt registermaterial fran den
specialiserade sjukvarden hade 13 procent av
barn och unga med diagnosen autismspekt-
rumstorning ocksa diagnosen psykisk utveck-
lingsstorning (15). Psykisk utvecklingsstor-
ning och epilepsi forekom relativt sett oftast

Diagnoskod och bendmning

Symtombild

F84.0 Autism i barndomen

Storningar och/eller fordrojd utveckling inom alla del-
omraden i triaden som kan konstateras fore tre ars alder

F84.5 Aspergers syndrom

Ingen kliniskt betydande fordrojd utveckling av sprak
eller kognition, problemen med social interaktion och
stereotypierna ar lindrigare

genomgripande utvecklingsstorning

F84.8 och F84.9 Annan eller ospecificerad | Barnet har symtom pa autismspektrumstdrning, men de
diagnostiska kriterierna for andra autismspektrumstor-
ningar uppfylls inte
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Tabell Il. Undersékningar om prevalensen av/risken for epilepsi vid autismspektrumstdrningar.

Forfattare, Forskningsupp- Diagnostiska Sampelstorlek Resultat
publiceringsar, lagg kriterier, datain- och diagnoser

land, kdllnummer samlingsmetod

Jokiranta mfl.., Riksomfattande be- | ICD-9 och ICD-10, 4 705 undersokta | 6,6 % med

2013, Finland; (15)

folkningsbaserad
registerundersok-
ning

riksomfattande
register

personer med
autismspekt-
rumstdrning och
18 745 matchade

epilepsi. Risken
for epilepsi hos
autismpatien-
ter ORstd=6,0,

kontroller 95 Cl 5,0-7,3
Kohane mfl,, Retrospektiv preva- | ICD-9, elektroniskt 14 381 under- Epilepsi hos
2012, USA; (16) lensstudie baserad | sjukhusmaterial sokta personer 19,4 %

pa patientmaterial
fran fyra sjukhus

med diagnostise-
rad autismspekt-
rumstorning

SumAfl, 2016, Befolkningsbaserad | ICD-9, nationellt 753 undersokta Epilepsirisken
Taiwan; (17) kohortstudie patientdatasystem | med autism- hos autismpa-
spektrumstor- tienter HRstd=
ning och 7 530 8,4,95 % Cl
matchade 5,5-12,7
kontroller
Suren m.fl, 2012, | Riksomfattande be- | ICD-10, riksomfat- 2352 barn med | Epilepsi hos
Norge; (18) folkningsbaserad tande register diagnostiserad 11,2 %
registerundersok- autismspekt-
ning rumstorning
Viscidi m.fl, 2013, | Tvarvetenskaplig Kriterierna ADI-R 5815 undersokta | Av barni
USA (19) studie dar man och/eller ADOS, i personer med aldern 2-17
sammanstallde enkaten uppgift fran | diagnostiserad hade 12,5 %
information fran 3 | fordldern. Patienter | autismspekt- epilepsi, av

patientmaterial och
en befolkningsba-
serad enkatunder-
sOkning

rekryterade fran
sjukhus och kliniker,
enkaten gjordes
som telefonintervju

rumstorning

barn 6ver 12
26 %

HRstd = standardiserad riskkvot; ORstd= standardiserad oddskvot, 95 % Cl: 95 % konfidensintervall

hos de patienter som hade diagnosen autism i
barndomen eller annan ospecificerad genom-
gripande utvecklingsstorning (15). Tre procent
av patienterna med Aspergers syndrom hade
epilepsi (15). Prevalensen for dessa samtidiga
storningar dr betydande, med beaktande av
att prevalensen for psykisk utvecklingsstor-
ning i befolkningen enligt finldndska studier
dr 0,4-0,7 procent (20, 21) och for epilepsi
0,5-0,7 procent (22, 23).

Psykisk utvecklingsstorning 6kar i sig risken
for epilepsi oberoende av andra samtidiga
storningar. Ju svarare den psykiska utveck-
lingsstorningen dr, desto storre dr risken.
Epilepsi forekommer ocksa oftare vid au-
tismspektrumstorning med samtidig psykisk
utvecklingsstorning (15). I en meta-analys
hade mer dn en femtedel av psykiskt utveck-
lingsstorda autister epilepsi, medan epilepsi

forekom hos 8 procent av autistiska patienter
utan epilepsi (24).

Neurologiska samtidiga storningar kan
ocksa ha en koppling till knet. Symtombilden
hos flickor med autismspektrumstorning fram-
trader ofta som allvarligare @n hos pojkar, och
flickorna har oftare bade psykisk utvecklings-
storning och epilepsi (15, 24). Detta har orsa-
kat livlig diskussion om huruvida fenomenet &r
verkligt eller om autismspektrumstdrningar ar
underdiagnostiserade hos flickor med normal
eller hog kognitiv kapacitet. Det finns mycket
som talar for det senare alternativet, eftersom
autismforskningen historiskt sett i férsta hand
har beskrivit symtom som férekommer hos
pojkar. Flickors symtombild kan se annor-
lunda ut &n pojkars, och diagnostiska verktyg
och screeningformuldr kanske inte uppticker
lika 14tt symtom hos flickor som hos pojkar
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(25). Detta antagande stods till exempel av
undersokningar som visar att autistiska flickor
utan psykisk utvecklingsstorning vanligen far
sin diagnos senare dn pojkarna (26).

Autismspektrumstérningar
hos epilepsipatienter

Det dr valként att autismspektrumstorningar
har en neurologisk samsjuklighet som &r
storre @n genomsnittet och omradet dr val
undersokt. Daremot har det forst nyligen
kommit fram forskningsevidens om autism-
spektrumstorningar hos epilepsipatienter.
Nagra studier med séval kliniska som be-
folkningsbaserade sampel har publicerats
i dmnet. I kliniska forskningsmaterial fo-
rekommer autismspektrumstérningar hos
4-21 procent av epilepsipatienterna (27, 28).
I befolkningsbaserade studier har epilepsipa-
tienter rapporterats ha 8-10 ganger hogre risk
for autismspektrumstorningar jamfort med
kontroller (17, 29). I ett finldndskt register-
material hade mer &n hélften av patienterna
forst fatt epilepsidiagnos och forst senare
en diagnos tillhorande autismspektret (15).
Dessutom finns det beldgg for att risken for
autismspektrumstorning &r relativt sett hogre
hos epilepsipatienter med en diagnostiserad
psykisk utvecklingsstorning (28). I genomsnitt
forekommer samtidig psykisk utvecklingsstor-
ning hos en fjardedel av epilepsipatienterna.
Forskningen har utvidgats till att omfatta
aven epilepsipatienternas familjemedlemmar.
I en svensk befolkningsstudie hade barn och
syskon till epilepsipatienter autismspekt-
rumstdrningar oftare dn genomsnittet (29).
I en dansk befolkningsbaserad studie hade
yngre syskon till epilepsipatienter 6kad risk
for autismspektrumstérningar (30). Risken
var dubbelriktad, eftersom risken for epilepsi
ocksa var 6kad hos yngre syskon till patienter
med autismspektrumstérning. Risken for epi-
lepsi och autismspektrumstérning hos yngre
syskon var storst om ett dldre syskon hade di-
agnos pa bada storningarna (30). Det finns dn
sé lange ritt f& undersokningar om risken for
autismspektrumstérning hos epilepsipatienter
och deras anhdriga. Det behovs ytterligare
forskning for att bestyrka resultaten och for
att forstd de bakomliggande mekanismerna.

Storre hansyn till samtidiga
storningar i patientarbetet

De ovan beskrivna resultaten har gett upphov
till diskussion om orsaker till att diagnosen

autismspektrumstérning fordrojs hos epilep-
sipatienter. Till exempel har epilepsi kunnat
bli diagnostiserad i ett tidigare skede &@n nar
autismspektrumstorningar vanligen diagnos-
tiseras, och epilepsin kan vara sa svarbehand-
lad att det inte dr dndamalsenligt eller alltid
ens mojligt att undersdka andra samtidiga
storningar.

Det dr vdsentligt med fortsatt utveckling av
klinisk praxis, inte minst for att autismspekt-
rumstorningar fortfarande dr underdiagnos-
tiserade. Detta géller sdrskilt for individer
med normal eller hog kognitiv kapacitet.
Da kan epilepsidiagnosen 6ka chansen att
ocksd en eventuell samtidig autismspekt-
rumstorning upptéicks. Detta géller sdrskilt
for flickor (29).

En patient utan tidigare diagnos kan ofta
komma under behandling fér andra problem,
och det dr ofta befogat att de mer pafallande
symtomen behandlas i férsta hand. Under
behandlingen 4r det dock viktigt att ocksé be-
akta mojligheten av andra storningar. Insikten
om att epilepsi och autismspektrumstérningar
ansamlas i familjer dr viktig ndr man utvecklar
metoder for tidig upptdckt och behandling.
Det dr till exempel av avgorande betydelse
for barnets prognos att autism upptécks och
rehabiliterande behandling inleds i ett tidigt
skede. Dessutom kan tidig upptédckt minska
risken for sekundéra sjukdomar, som till ex-
empel affektiva storningar.

Sammanfattning

Vid autismspektrumstorningar &ar variatio-
nen stor i symtombilden och symtomens
svarighetsgrad. Stérningarna upptécks oftare
och i ett tidigare stadium &n férr. Normal
till god kognitiv kapacitet 6kar dock risken
for att autismspektrumstorningar forblir
oupptéckta, i synnerhet bland flickor. Vid
autismspektrumstorningar forekommer 6kad
neurologisk samsjuklighet for bland annat
epilepsi och psykisk utvecklingsstérning, och
diagnostiken dr saledes utmanande. Tidig
upptidckt och inledning av behandling av
savil autismspektrum- som andra eventuella
samtidiga storningar ar av central betydelse.
Behandlingen och rehabiliteringen bor pla-
neras i ndra samarbete med patienten och
anhdoriga.

Elina Jokiranta-Olkoniemi
ekjoki@utu.fi
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Summary

The relation between autism spectrum disorders and epilepsy

Autism spectrum disorders are early-onset neurodevelopmental disorders characterized by qualitative
abnormalities in social interaction and communication, stereotypic, repetitive behavior, and narrow
interests. The most commonly reported neurological comorbid disorders among patients are epilepsy and
intellectual disability, especially among female patients. Such a relatively higher neurological comorbid-
ity maybe due to under-recognition of autism spectrum disorders among females with normal or high
cognitive functioning. Patients diagnosed with epilepsy are also at increased risk for autism spectrum
disorders. Patients diagnosed either with autism spectrum disorders or epilepsy therefore need screening

for comorbidities.
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