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Talstorningar hos vuxna med 22q11-deletionssyndrom —
en jamférande studie

Hannah Edwardsson
Johanna Lindblom

Sammanfattning. Talstérningar &r vanligt forekommande hos barn med
22ql1-deletionssyndrom, men det finns begrénsat med kunskap om talet hos
vuxna personer med detta syndrom. Syftet med studien é&r att kartldgga tal
och rdst hos vuxna med 22q11-deletionssyndrom och jimfora resultaten med
en kontrollgrupp. Tio deltagare mellan 19-49 ar deltog i respektive grupp.
Undersokningen baserades péa resultatet fran Dysartribeddmningen. De
formédgor som undersoktes var andning, fonation, oralmotorik,
velofarynxfunktion, artikulation, prosodi och forstaelighet. I studiegruppen
undersoktes &dven kommunikativ delaktighet. Signifikanta skillnader
framkom mellan grupperna pa Dysartribeddmningen for samtliga féormagor,
dir studiegruppen hade mer talavvikelser. Studiegruppen hade ocksa nagot
lagre forstaelighet dn kontrollgruppen. Studiegruppens kommunikativa
delaktighet hade inget signifikant samband med resultatet pa
Dysartribedomningen. Resultatet tyder pa att en neurogen talstorning skulle
kunna vara en av orsakerna till talavvikelserna hos vuxna med 22qll-
deletionssyndrom.

Nyckelord: 22q11-deletionssyndrom, vuxna, talstérningar, kommunikativ
delaktighet, forstaelighet

Speech disorders in adults with 22g11-deletions syndrome —
a comparative study

Abstract. Speech disorders are common in children with 22ql1-deletion
syndrome, but there is limited knowledge about speech in adults with this
syndrome. The aim of this study is to describe speech and voice in adults
with 22q11-deletion syndrome, and compare the results with a control group.
Ten adults between 19-49 years participated in each group. The study was
based on the Swedish dysarthria assessment, Dysartribedémningen. The
tested abilities were respiration, phonation, oral motor function,
velopharyngeal function, articulation, prosody and intelligibility.
Communicative participation was examined as well. Significant differences
between the groups emerged for all abilities on Dysartribedomningen. The
study group had slightly reduced intelligibility in comparison to the control
group. The communicative participation had no significant correlation with
the results on Dysartribeddmningen. The results suggest that neurogenic
speech disorders could be one of the possible causes of the speech anomalies
in adults with 22q11 deletion syndrome.

Key words: 22q11-deletion syndrome, adults, speech disorders,
communicative participation, intelligibility



Det dr vilkéant att barn med 22q11-deletionssyndrom (22q11DS) har talstérningar, men
det finns begrinsat med kunskap om talet hos vuxna personer med detta syndrom. Talet
ar en komplicerad process som kriaver samspel mellan flera formagor; savél kognitiva,
sprakliga och motoriska aspekter dr inblandade i1 processen (Hartelius & Lohmander,
2008). Vid syndrom dr det vanligt med en kombination av strukturella och neurogena
orsaker till talstorningar. En strukturell orsak kan vara till exempel l&pp-kik-gomspalt
och bettavvikelser (Lohmander, Persson & Henningsson, 2008). Ar orsaken neurogen
innebdr det att den talmotoriska planeringen och programmeringen eller det
talmotoriska utforandet dr péverkat av antingen medfodda eller forvarvade skador,
vilket ger verbalapraxi respektive dysartri. Symptom pé verbalapraxi dr mddosamt och
trevande tal, inkonsekventa artikulatoriska avvikelser och péverkad prosodi. Vid
dysartri 4r andningen och oralmotoriken paverkad och talet blir ldngsamt, odistinkt och
avvikande 1 rost och prosodi (Yorkston, Beukelman, Strand & Hakel, 2010).
Socialstyrelsen publicerade 2003 en svensk dversittning av Virldshélso-organisationens
(WHO) klassifikation International Classification of Functioning, Disability and Health
(ICF) som ar ett verktyg for att beskriva funktionstillstdnd, funktionsnedséttning och
hilsa pa ett stukturerat sitt med ett gemensamt sprak (Socialstyrelsen, 2003). Utifrdn
ICF-termer innebir en talstorning oavsett orsak en struktur- och funktionsnedséttning i
talapparaten avseende exempelvis artikulation, talklang, andning och fonation. Ur ett
aktivitets- och delaktighetsperspektiv leder talstorningar ofta till nedsatt forstaelighet
som kan paverka mojligheten till att vara delaktig i samhéllet (Hartelius & Lohmander,
2008).

22q11DS ér en kromosomavvikelse orsakad av att en del av den l&nga armen pa en av
kromosomerna i kromosompar 22 saknas. De flesta fall beror pd en nymutation, men i
en del fall (5-10 %) ar det autosomalt dominant nedirvt (Scambler, 2000). Deletionen
leder till en komplex symptombild, med bland annat hjartfel, gomspalt, karaktéristiskt
utseende, kalkbrist, immunologiska brister, kognitiv paverkan samt forsenad tal- och
sprakutveckling (Swillen, Vogels, Devriendt & Fryns, 2000). Symptombilden har
tidigare beskrivits som bland annat DiGeorges syndrom, Velo-kardio-facialt syndrom,
Conotruncal anomaly face syndrome samt CATCH22. Under 1990-talet upptacktes att
samtliga dessa syndrom berodde pd samma underliggande kromosomavvikelse, det vill
siga deletion pa kromosom 22ql1 (Oskarsdottir, Vujic & Fasth, 2004; Shprintzen,
2008). Bristande kunskap om syndromet samt att det finns en stor spridning vad géller
typ och grad av symptom gor att diagnos ibland uteblir eller stills forhdllandevis sent.
Bland nyfodda barn uppskattas incidensen till 1/4000 levande fodda (Scambler, 2000;
Oskarsdottir et al., 2004). Shprintzen (2008) beriknar till och med att siffran kan vara s&
hog som 1/2000 levande fodda. Det finns ingen konsskillnad rapporterad (Persson,
Lohmander, Jonsson, Oskarsdottir & Soderpalm, 2003). Eftersom symptombilden 4r sa
bred och skiftande behover flera olika yrkesgrupper ha god kdnnedom om syndromet
for att mojliggora tidig upptackt och diagnosticering. Logopeder traffar ménga av dessa
patienter dd de ofta har forsenad och avvikande tal- och sprakutveckling. De sprékliga
svarigheterna kan vara bade impressiva och expressiva och innefattar fonologiska
svarigheter, bristande ordforrdd fran tidig alder (Scherer, D’Antonio & Kalbfleisch,
1999) samt artikulatoriska avvikelser (Persson et al., 2003). Talavvikelserna paverkas
av bristande gomfunktion, till exempel gomspalt och/eller velofarynxinsufficiens (VPI),
som dr mycket vanligt vid syndromet. Logopeden kan darfér spela en viktig roll 1
diagnosticeringsarbetet (Oskarsdéttir, Persson, Eriksson & Fasth, 2005b).



Kunskapen om patientgruppen ar begrdnsad, i synnerhet gillande talet hos vuxna
personer med syndromet. Det finns endast ndgra enstaka studier som rapporterar resultat
pa talet hos enbart vuxna. En studie undersokte talet och horseln hos 24 vuxna personer
(19-38 &r) med 22q11DS (Persson, Friman, Oskarsdottir & Jonsson, 2012). De fann att
deltagarna 6verlag hade god forstaelighet (=92 %) och 22 av deltagarna hade normal
artikulation. Déremot hade minga hdg grad av nasalitet och ndstan hilften hade
horselnedsittning (41 %). Det gjordes dven en allmén skattning av talet dér svarigheter
framkom som inte tdcktes av analyserna i studien. Den visade att 83 % av deltagarna
hade ett avvikande tal i nagon grad. Vid beskrivning av vad som var avvikande
uppméirksammades ldckande, svag och energifattig rost samt rosttremor, avvikande
betoningsmonster och monotont tal (Persson et al., 2012). Liknande tal- och
rostavvikelser uppvisades dven i en annan studie pd vuxna personer med syndromet
(Kriewitz & Tegnebro, 2010). Symptomen som funnits i studierna dr vanliga vid
dysartri vilket talar for att det vid syndromet inte bara finns strukturella orsaker till
talavvikelserna utan dven neurogena orsaker.

Tillgénglig forskning roérande talet hos personer med 22q11DS fokuserar framst pa
artikulation och forstéelighet som symptom pa nedsatt velofarynxfunktion (VPI). VPI
innebdr att den mjuka gommen inte kan stinga till ordentligt mot bakre svalgviggen sa
att passagen mellan mun och nésa forblir 6ppen (Yorkston, et al., 2010). Studier pa
vuxna med 22q11DS visar att VPI férekommer i ca 66-90 % av fallen (Persson et al.,
2012; Basset, Chow, Husted, Weksberg, Caluseriu, Webb & Gatzoulis, 2005). I studier
med bade barn och vuxna har liknande svarigheter visats, da ca 68-87 % har VPI
(Oskarsdéttir et al., 2005b; Persson et al., 2003). Orsakerna till VPI kan vara flera
sasom gomspalt, djupt eller assymmetriskt svalg samt nedsatt tonus i svalgmuskulaturen
(Persson et al., 2012). Oskarsdottir et al. (2005b) fann att 25 % av barnen hade nagon
upptickt spalt vid diagnostillfillet. Den vanligaste typen var submukos eller ockult
submukds gomspalt. Symptom pa talet som dr vanliga vid nedsatt gomfunktion dr
hypernasalt tal, nasalt luftflode och trycksvag artikulation. Ofta féorekommer dven ett
kompensatoriskt artikulationsmonster och nedsatt fOrstdelighet vilket bidrar till ett
avvikande tal (Persson et al., 2003; Oskarsdottir et al., 2005b). I en studie som
undersokte forstaeligheten hos personer med 22q11DS visade det sig att endast 17 % av
barnen mellan 5-10 ar bedomdes ha ett tal som var forstaeligt merparten av tiden. I
samma studie fanns det en stor variation pa forstieligheten hos de dldre barnen och de
fa vuxna som ingick i studien. Nagra av dem hade god forstaelighet (>85 % forstaeliga
ord) medan andra hade omfattande svarigheter, under 70 % forstaeliga ord (Persson et
al., 2003). Barn med 22q11DS har i hogre utstrickning nedsatt forstaelighet &n andra
barn som har gomavvikelser men som inte har syndromet (Kummer, Lee, Schaadt Stutz,
Maroney & Weidenbach Brandt, 2007). Ur ett ICF-perspektiv orsakar nedsatt
forstaelighet en aktivitetsbegransning. Forstielighet dr dérfor ett bra och viktigt matt pa
funktionell kommunikativ kompetens vilket man kan anvénda for att gradera avvikande
tal vid alla typer av talstorningar (Yorkston et al., 2010).

Trots att VPI ér en vanlig bidragande orsak till de talavvikelser som férekommer hos
barn med 22q11DS, verkar det finnas fler pdverkande faktorer. Okad evidens om att det
foreligger en neurologisk komponent i syndromet borjar vixa fram allt mer. I studier
dir barn med syndromet och barn med endast VPI jamfors forekommer fler talsymptom
vid 22q11DS, vilket tyder pa en mer komplex bakgrund till avvikelserna (D’Antonio,



Scherer, Miller, Kalbfleisch & Bartley, 2001; Scherer, et al., 1999). Studier har funnit
nedsatt andningsfunktion samt avvikelser som tyder pa dysartriska svarigheter hos barn
med 22q11DS (Gerdes et al., 1999; Carneol, Marks & Weik, 1999). Rostsvérigheter
som kan kopplas till dessa avvikelser har rapporterats for barn med syndromet, bland
annat hogt rostlige, lag roststyrka, energifattig rost samt heshet och avvikande
rostkvalitet (Gerdes et al., 1999; Rommel, Vantrappen, Swillen, Devriendt, Feenstra &
Fryns, 1999). Det har dven visat sig att barn med 22q11DS i hogre utstrackning har
dyspraktiska svérigheter 4n barn med enbart gomavvikelser samt typiskt utvecklade
barn. Dessa svérigheter var till exempel inkonsekventa uttalssvarigheter, trevande
osdkra artikulatoriska rorelser och prosodiska svarigheter (Kummer et al., 2007).
Liknande upptickter géllande dyspraktiska talavvikelser hos barn med syndromet har
dven gjorts av Mills, Gosling och Sell (2006).

Hos personer med 22ql11DS kan hjdrnan anatomiskt skilja sig fran personer utan
syndromet. En studie har visat att kranialnerverna ofta dr péverkade hos barn med
22q11DS, dér vanligast var paverkan pé kranialnerv X, nervus vagus (Hultman et al.,
2000). Nervus vagus innerverar bland annat mjuka gommen och stidmbands-
muskulaturen (Yorkston et al., 2010). Négra av barnen med paverkan pa nervus vagus
uppvisade dven dyspraktiska svarigheter i talet (Hultman et al., 2000). Det har visat sig i
flera studier att personer med 22q11DS har minskad hjdrnvolym bade vad giller vit och
gra substans samt i flera omraden av hjarnan (Kates, Burnette, Jabs, Rutberg, Murphy &
Grados, 2001; van Amelsvoort et al., 2001). Bearden et al. (2009) finner att hos barn
med 22q11DS é&r kortex signifikant tunnare i frontal-, parietal- och occipitalloberna &n
hos kontrollgruppen. Barn med 22q11DS har dven ett avvikande neuralt nétverk i
parietal- och frontalloberna 1 jamforelse med typiskt utvecklade barn. De avvikande
neurala kopplingarna innebér bland annat att signaler som skickas mellan olika delar av
hjdrnan blir mindre komplexa, vilket kan orsaka nedsatt visuospatial och kognitiv
forméaga (Simon, Wu, Avants, Zhang, Gee & Stebbins, 2008). Det har visat sig att det
dven finns avvikelser 1 omrddet kring de basala ganglierna hos bade barn och vuxna
med 22q11DS (Eliez, Barnea-Goraly, Schmitt, Liu & Reiss, 2002; Butcher, Kiehl,
Hazrati, Chow, Rogaeva, Lang & Basset, 2013). Vidare har det foreslagits i flera studier
att 22q11DS innebdr en riskfaktor for att utveckla tidigt debuterande Parkinsons
sjukdom (Butcher et al., 2013; Zaleski, Basset, Tam, Shugar, Chow & McPherson,
2008).

Det har visat sig att barn med 22q11DS har en forsenad neuromotorisk utveckling, bade
vad giller grov- och finmotorik samt balans, koordination och muskelstyrka (Swillen et
al., 1999). Oskarsdottir, Belfrage, Sandstedt, Viggedal och Uvebrant (2005a) undersokte
33 barn med syndromet i dldrarna 3-19 &r (median 7:6 r) utifrdn bland annat motorisk
funktion, neurologiska symptom samt kognitiv funktion. Over hilften av barnen hade
tydliga motoriska svérigheter. Minga av dem hade &ven hypotoni, dalig balans och
koordinationssvarigheter. Det fanns en relativt stor spridning vad géller begdvningsniva
(IQ 50-100) for barnen men de flesta hamnade inom normalvariationens nedre grians. En
annan studie av Van Aken, Caeyenbergh, Smits-Engelman och Swillen (2009) visade
att barnesr med 22ql11DS 1 hogre utstrickning &n kontrollgruppen hade signifikanta
svarigheter med framforallt handens finmotorik, visuell perception och
motorkoordination. Dessa svérigheter ansdgs inte enbart bero pa en generell
utvecklingsforsening hos barnen med syndromet da kontrollgruppen var matchad bade



vad giller alder och total IQ. Liknande motoriska svarigheter har dven beskrivits av
Sobin, Monk, Kiley-Brabeck, Khuri och Karayiorgou (2006). De fann att svarigheterna
hos de undersokta barnen fanns kvar efter en trearsperiod, ett resultat som ocksé talar
for att svirigheterna inte enbart beror pa en generell utvecklingsforsening.

For att kartligga en persons funktionstillstind utifrdin ICF behdver personens
delaktighet beskrivas. Delaktighet dr en persons mdjlighet att engagera sig i en
livssituation (Socialstyrelsen, 2003). Kommunikativ delaktighet innebér ddrmed 1 vilken
utstrackning en individ kan engagera sig i en livssituation genom att kommunicera. Den
kommunikativa delaktigheten kan péverkas av faktorer hos personen och i omgivningen
samt av olika sjukdomssymptom (Hartelius & Lohmander, 2008). Det finns ingen studie
som undersoker kommunikativ delaktighet hos personer med 22q11DS. For att fa en
heltdckande bild av patientgruppens kommunikation behdver darmed detta undersokas.

For vuxna personer med 22q11DS finns det begrinsat med forskning kring tal och rost
och det finns som ovan beskrivet olika mojliga orsaker till vad det dr som kan bidra till
den avvikande tal- och rostfunktionen. Behovet av studier som kan belysa detta hos
vuxna med diagnosen dr darfor stort. Det finns oss veterligen inga studier som tittar pa
talet hos vuxna med 22q11DS dér man styrker sitt resultat genom att jamfora med en
kontrollgrupp, nagot foreliggande studie dirmed ar forst med att gora. Studiens syfte ar
att kartldgga och beskriva tal- och rdstavvikelser hos vuxna personer med 22q11DS i
jamforelse med typiska talare utifrdn prestation pa uppgifter som anvinds for att utreda
dysartri. Uppgifterna undersoker andning, fonation, oralmotorik, velofarynxfunktion,
artikulation, prosodi och forstaelighet. Resultatet jamfors sedan med deltagarnas egna
upplevelser av formégan att delta i kommunikativa situationer. Detta har lett fram till
foljande fragestallningar:

1. Hur presterar vuxna personer med 22q11DS i jamforelse med en kontrollgrupp pa
uppgifter som mater: a) andning och fonation, b) oralmotorik och velofarynx-
funktion, c¢) artikulation, d) prosodi och e) forstaelighet?

2. Finns samband mellan egen upplevd kommunikativ delaktighet och logopedisk
bedomning av talet hos vuxna med 22q11DS?

Metod

Forskningssammanhang

Foreliggande studie ingar i ett femarigt projekt (2011-2015) vid Goteborgs Universitet
(ITA: intelligibility, timing, articulation) som involverar flera forskare och logoped-
studenter som skriver examensarbeten. Syftet med projektet ar att forsoka kartldgga hur
sambandet mellan forstdelighet, timing och artikulation ser ut genom att undersdka
dessa formagor hos vuxna med typiskt tal samt hos vuxna med forvdrvade eller
medfodda talavvikelser. (Sahlgrenska Akademin, 2013).

Deltagare

Inklusionskriterier for studiegruppen var att deltagarna skulle ha fyllt 19 ar samt ha en
konstaterad 22q11DS-diagnos. Da ett mél med studien var att samla in s& mycket data
som mojligt beslots att inga exklusionskriterier skulle sittas. Tio personer, mellan 19-49



ar (M=31,3), med en konstaterad 22ql1DS-diagnos rekryterades till studiegruppen.
Studiegruppen bestod av fem kvinnor och fem mén. Samtliga deltagare var boende i
Vistragotalandsregionen och norra Halland. Rekryteringen skedde frimst utifran ett
bekviamlighetsurval via en patientforening 1 Goteborg for personer med 22q11DS samt
via en logoped pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset som brevledes kontaktade tidigare
patienter med forfrigan om deltagande 1 studien. En rekrytering skedde via ett
snobollsurval: en deltagare kontaktade en vdn med diagnosen med forfrigan om
deltagande i studien. Varje deltagare tilldelades ett kodnummer for att anonymiseras.

Kontrollgruppen bestod av tio personer mellan 19-49 ar (M=32,0) med samma
konsfordelning som studiegruppen. Deltagarna valdes ur redan insamlad data fran 100
typiska talare med svenska som modersmal i dldrarna 19-90 ar utan kdnd talstorning
(Jonsson & Winnerstam, 2012; Johansson & Samuelsson, 2012; Nygren, 2012).
Kontrollgruppen var élders- och kénsmatchad mot studiegruppen i s lang utstrickning
som mojligt. Om det fanns flera deltagare i den stora gruppen med typiska talare som
hade samma kon och &lder valdes den fOrsta i listan och fanns ingen i samma alder
valdes den som var ndrmast i alder. Var tva deltagare lika néra i dlder valdes den yngsta.

Tabell 1

Antal deltagare i respektive grupp som stammer in pa olika demografiska uppgifter
utifran intervjufragor.

Opererad Tal- och sprak- . Heltids-
.. Hjartfel Psykofarmaka Astma Rokare o
Grupp gomspalt svarigheter sysselsittning
Studiegrupp 4 9 1 4 1 1 2
Kontrollgrupp* - 2 - - 0 0 9

*Uppgift saknas for vissa variabler eftersom farre intervjufragor stélldes till kontrollgruppen da de 6vriga ej var aktuella.

Uppgifter om samtliga deltagare i grupperna beskrivs i tabell 1. Audiometriscreeningen
av studiegruppen visade att totalt fem deltagare (50 %) hade en horselnedsittning
(HNS), varav tre deltagare (30 %) hade en mattlig HNS och tva deltagare (20 %) hade
en litt nedsittning. Ingen HNS fanns i kontrollgruppen. Mitningen baserades péa
tonmedelvirde for frekvenserna 500, 1000, 2000 och 4000 Hz. De beddomdes ha en I4tt
HNS om tonmedelvérdet var mellan 21-40 dB och mattlig HNS mellan 41-60 dB.
Maitningen av troskelvarden f6ljde rekommendationer fran American Speech-Language-
Hearing Association (2005). Vid de inledande fragorna uppgav flera deltagare i
studiegruppen att de har eller tidigare har haft tal- och/eller spraksvarigheter: framst
nasalt tal, otydligt tal samt ldssvarigheter. I kontrollgruppen uppgav nagra deltagare
latta uttalssvarigheter som barn. Medelldingden i1 studiegruppen for antal ars
heltidsutbildning var 12,0 ar. Folkhdgskola dr inte medréknat. Fyra av deltagarna (40
%) har haft anpassad studiegdng i nagon utstrdckning. I kontrollgruppen var
medelldngden for heltidsutbildning 16,4 &r.

Material

Testbatteriet som anvindes i1 foreliggande studie bestod av Dysartribeddmning
(Hartelius, 2013) vilken dven innefattar Swedish Test of Intelligibility (STI: Laakso,
Lindh & Hartelius, 2012). Frageformular om kommunikativ delaktighet — ett kort
allmant formulér (FKD: Mellenthin & Roos, 2013; Nordberg & Syrjékyld, 2013)



anvindes ocksa och en audiometriscreening genomfordes. Dessutom inleddes
testtillfallet med intervjufrdgor om deltagarnas bakgrund.

Dysartribedomningen &dr en omarbetning av Dysartritest (Hartelius & Svensson, 1990).
Dysartribedomningen dr baserad pa ICF och de olika delarna avser att beskriva talet
utifrdn funktion och struktur (del 1), aktivitet (del 2) respektive delaktighet (del 3). Del
1 av Dysartribedomningen bestar av tre deltest som méater Andning och fonation (A),
Oralmotorik och velofaryxfunktion (B) samt Artikulation (C). Deltest A innehaller sex
uppgifter, daribland uppgifter som testar uthéllen fonation och dkad roststyrka i rop. I
deltest B finns tolv uppgifter som testar diadochokinesi (DDK), oralmotorik samt
nasalitet. Deltest C bestdr av sju meningar vilka respektive fokuserar pa olika
artikulationsstillen. Del 2 1 Dysartribeddmningen bestar av hoglésning av texterna Ett
svart fall och Trapetskonstnaren, en minuts inspelning av spontantal samt STI. STI &r
ett datorbaserat test som maiter forstdeligheten i ord och meningar. Testet bestar av
slumpade listor med 66 ord och tio slumpade nonsensmeningar, nya listor slumpas for
varje deltagare. Varje ord presenteras med fem svarsalternativ som dr minimala par med
malordet. Meningarna dr semantiskt inkorrekta men syntaktiskt korrekta med riktiga
ord. Del 3 i1 Dysartribedomningen bestar av ett frdgeformulir om kommunikativ
delaktighet. I den ursprungliga versionen ingar frageformularet Sjalvsvarsformular Om
Kommunikation (SOK: Hartelius, Elmberg, Holm, Lovberg & Nikolaidis, 2008) men i
foreliggande studie byttes detta formulér istéllet ut till FKD for studiegruppen. Detta
formulér har farre frdgor och tar ddrmed kortare tid att besvara vilket bedomdes mer
lampligt for den aktuella studiegruppen. FKD &r en Gversdttning av Communication
Paricipation Item Bank (CPIB: Baylor, Yorkston, Eadie, Miller & Amtmann, 2009)
som har blivit validerat men inte normerat pa svenska for Parkinsonpatienter respektive
MS- och ataxipatienter (Mellenthin & Roos, 2013; Nordberg & Syrjakyld, 2013).
Kortversionen omfattar 10 fragor om kommunikativ delaktighet i olika situationer och
ar framarbetad av Baylor, Yorkston, Eadie, Kim, Chung och Amtmann (2013) utifrdn
den ursprungliga versionen. Samtliga fragor i FKD inleds med “har ditt tillstind en
negativ paverkan pd din forméga att...” och beror till exempel formégan att tala med
personer man kénner eller formagan att ge ndgon detaljerad information.

For ljudinspelning av samtliga tester anvéndes en barbar dator, HP Elitebook 2540 med
externt ljudkort, Roland Quad-Capture. Ljudupptagningen skedde med ett headset,
Sennheiser HSP4, och avstandet mellan mikrofon och mun var cirka tre centimeter. For
ljudregistrering anvéndes programvaran Audacity forutom for testet STI som gjordes i
programmet Praat. Dysartribedomningen videofilmades dven for att en oralmotorisk
beddomning ska kunna goras i efterhand, detta skedde med en handkamera ZOOM H4
som var fdst pd ett bordsstativ. Den manuella tonaudiometriundersékningen genom-
fordes med A S608 Screening Audiometer och HDA200 Audiometric Headphone.

Tillvagagangssatt

Foreliggande studie péborjades under hosten 2013 genom samtridning av
testadministrering under ett tillfille. En pilottestning genomférdes dven for att trdna
tillvigagéngssitt och uppméarksamma eventuella fragor kring testférfarande, testordning
och tidsatgang. Infor bedomning samtrianades testledarna vid flera tillfdllen genom att
titta pa videofilmer och lyssna pd ljudinspelningar frén de tester som gjordes for att
samla in normaldata i foregdende ars examensarbeten (Jonsson & Winnerstam, 2012;



Johansson & Samuelsson, 2012; Nygren, 2012). Samtridningen skedde flera génger pa
egen hand och en ging med en av handledarna nérvarande. Studien omfattas av
godkinnandet fran Etikprovningsndmnden i Goteborg for hela ITA-projektet (Dnr: 974-
11). I samband med testningen informerades deltagarna muntligt och skriftligt om
studien och gav ett skriftligt samtycke till deltagande.

Rekryteringen av deltagare till studiegruppen pégick parallellt med datainsamlingen
som holl pa under sju veckor i januari och februari 2014. Deltagarna gavs mojlighet att
védlja vilken tid pad dagen samt var de foredrog att genomfora testningen. Fem av
deltagarna foredrog att testas hemma, tva pd sitt arbete och tre vid Goteborgs
Universitet. Det efterstravades att forhallandet for vardera testning skulle vara sé lika
som mojligt och dérfor optimerades miljon i den man det gick med bra ljus och sé tyst
som mojligt. Testforfarandet tog mellan 1,5-3 timmar med en genomsnittlig tid pé tva
timmar. Samtliga deltagare utom en genomforde hela testningen under ett och samma
tillfille. Pauser togs vid behov. Testningen genomfordes enskilt och med bidda
forfattarna till foreliggande studie nérvarande. Vid tva tillfdllen fanns dven en fordlder
till deltagaren med i rummet. Forfattarna turades om att administrera de olika testen
enligt en given ordning for varje deltagare. Detta for att kvalitetssékra forfarandet.
Instruktionerna som gavs till deltagarna infor de olika testen var angivna i manualerna
for respektive test och var detsamma som anvdndes da data fran typiska talare
insamlades.

Urvalet till kontrollgruppen gjordes efter att datainsamlingen till studiegruppen var klar.
Detaljer kring testforfarandet for kontrollgruppen finns presenterat i1 tidigare studier
(Jonsson & Winnerstam, 2012; Johansson & Samuelsson, 2012; Nygren, 2012). Det har
efterstravats 1 foreliggande studie att s langt det d4r mdjligt f6lja samma procedurer 1
insamling av data, analys och beddmning som vid insamlingen av kontrolldata for att
Oka jamforbarheten mellan studiegrupp och kontrollgrupp.

For att forenkla testforfarandet av FKD administrerades frdgorna muntligt av testledaren
medan svarsalternativen tydligt presenterades pa ett papper framfor deltagaren.
Svarsalternativen var “Inte alls”, “Litegrann”, “Ganska mycket” samt “Vildigt mycket”
och svaren kodades in i ett Exceldokument av den andra testledaren da deltagaren sade
eller pekade pd sitt svar. Fragorna behdvde ibland, utover bildstodet, forenklas i
formuleringarna for att deltagarna skulle forstd vad som d&syftades. Vid de tva
testtillfillena dédr en fordlder fanns ndrvarande var de ibland med och hjélpte till att
svara dven om malet var att i den mdjligaste mén fa ett svar frdn deltagarna sjélva.
Kommunikativ delaktighet analyserades bara for studiegruppen i foreliggande studie, da
kontrollgruppen besvarat SOK istéllet for FKD. Inga jamforelser mellan grupperna
kunde darfor goras.

Bedomningarna utférdes genom att analysera den inspelade filmen samt om nédvandigt
lyssna pd ljudfilerna som hade béttre ljudkvalitet. Bedomningen av DDK-uppgifterna
kompletterades dven genom en berdkning av antalet stavelser per sekund utifrén
oscillogram 1 Praat. For samtliga deltagare i studiegruppen utfoérdes pd Dysartri-
bedomningen en konsensusbeddmning av forfattarna till foreliggande studie. For
kontrollgruppen anvindes de konsensusbedomningar som var gjorda i tidigare examens-
arbeten inom ITA-projektet (Jonsson & Winnerstam, 2012; Johansson & Samuelsson,
2012; Nygren, 2012). Samtliga beddmningar for bade studiegruppen och kontroll-



gruppen utgick fran beddmningsmanualen for Dysartribedomningen och deltagarnas
prestation péd uppgifterna skattades utifran en fyrgradig skala mellan 0-3. Skalstegen
motsvarar foljande: 0 = ingen avvikelse, 1 = latt avvikelse, 2 = mattlig avvikelse, 3 =
grav avvikelse eller avsaknad av funktion. Resultatet baserades pd deltagarnas bésta
forsok pa respektive uppgift. I beddmningsmanualen angavs referensvirden f{or
uppgifter som métte ndgon form av maximalprestation, till exempel uthallen fonation
eller DDK. Vid 6vriga uppgifter beskrevs adekvat utférande och exempel pa avvikelser
att ta 1 beaktande vid bedomning. En avvikelse var exempelvis variation 1 rostlige med
ofordndrad roststyrka da uppgiften var att plotsligt 6ka roststyrkan. Vid analys av deltest
1B utférdes berdkningarna pd oralmotoriken separat frén velofarynxfunktionen. Detta
da VPI ar ett redan ként symptom for personer med 22q11DS medan oralmotoriken ar
ett outforskat omrdde. Uppdelningen minskade risken for att resultatet gillande
velofarynxfunktionen inte skulle ge en missvisande bild av resultatet for oralmotoriken.
En total dysartripodng berdknades for varje deltagare baserat pa resultatet i medelvirden
pa de olika uppgifterna i deltesten. En sammanstillning gjordes dven av de kvalitativa
parametrarna viktiga for tal och rost, som ingér 1 Dysartribeddmningen.

Forstaeligheten bedomdes pa tva sitt, dels genom en allmén skattning av forstaeligheten
1 spontantalet och dels genom STI. Den allminna skattningen i spontantalet ingar i
Dysartribedomningen och baserades pa grad av avvikelse (0-3). For bedomningen av
forstaeligheten pad STI anvindes tvd externa bedomare 1 form av tvd logopedstudenter
som inte tidigare hort deltagarna tala. Detta for att undvika igenkdnning av deltagarna
vilket skulle kunna underlitta forstaeligheten och ge ett felaktigt resultat. For orddelen i
STI fick bedomarna hora ordet en gang och darefter vilja rétt ord bland fem alternativ.
De fick hora nonsensmeningarna tvd ginger, men tre ganger vid storningsljud i
bakgrunden, och sedan skriva ner vad de tyckte att de horde. Denna procedur
tillimpades for att undvika felbeddmning orsakad av korttidsminnet, da fler &n atta
enheter anses for belastande for korttidsminnet (Reisberg, 2010) och de ldngsta
meningarna bestod av étta ord. Andelen korrekt uppfattade ord angavs i procent for
orddelen respektive meningsdelen. Bedomningarna gjordes enskilt och resultatet
samlades in frén de bada externa beddmarna. Ett medelvérde berédknades sedan for varje
deltagare pa orddelen respektive meningsdelen for att fa fram deltagarnas andel
forstéeliga ord.

Vid ndgra av uppgifterna ur Dysartribeddmningen gavs instruktionerna pa ett
otillrackligt sitt, se tabell 2. Vid uppgiften maximal roststyrka modellerade testledarna
med for lag roststyrka for ndgra av deltagarna. Deltagaren har da tilldelats 0 podng, det
vill sdga ingen avvikelse, da roststyrkan var lika eller starkare dn modelleringen. Vid
ndgra tillfidllen modellerades DDK-uppgifterna med for l&ngsam hastighet. Deltagaren
har da inte tilldelats ndgon poédng for avvikelse 1 hastighet om inte uppgiften utférdes i
betydligt ldgre tempo &n modelleringen. Podng har déiremot tilldelats om
stavelseupprepningen var ojamn, oprecis samt om ndgot artikulatoriskt sammanbrott
eller ndgon omkastning av stavelser intrdffade. Skattningen pa de uppgifter som
modellerats otillrdckligt for maximal roststyrka och de uppgifter som miter DDK
anvindes dndd i berdkningen. I berdkningen av antalet stavelser per sekund anvindes
endast de deltagare som fétt korrekt modellering. For en deltagare skedde ett bortfall pa
en uppgift, dd den glomdes bort. Vid analys av den specifika uppgiften berdknades
diarmed resultatet endast for nio deltagare 1 studiegruppen.



Tabell 2

Deltagare i studiegruppen som fatt otillracklig modellering pa nagra uppgifter.

Uppgift Antal deltagare Deltagare i %
1A6 Ropa 6 60
1B4 DDK /pa/ 5 50
1B9 DDK /ta/ 5 50
1B10 DDK /ka/ 5 50
1B11 DDK /pataka/ 5 50

DDK=diadochokinesi

Inter- och intrabeddmarreliabilitet

Konsensusbeddmningen géllande studiegruppen baserades pa individuella beddmningar
av forfattarna till foreliggande studie. En interbeddmarreliabilitetsberdkning gjordes
mellan de tva forfattarnas individuella bedomningar for att kontrollera hur mycket de
skiljde sig at. Detta gjordes med en punkt-for-punkt-berdkning pa ett slumpmaéssigt
urval pa 30 %. Totalt sett skiljde sig forfattarna at pd 16 av 102 uppgifter och
samstimmigheten berdknades till 84,31 %. Detta ansdgs som en god samstimmighet da
en samstdmmighet over 75 % anses vara acceptabel (Hartmann, 1977).

Kontrollgruppen har tidigare bedomts (Winnerstam & Jonsson, 2012; Johansson &
Samuelsson, 2012) och for att berdkna interbedomarreliabiliteten mellan dessa
bedomare och forfattarna till foreliggande studie valdes ett slumpmissigt urval pa 30 %
ut for ny beddomning. Nya konsensusbedomningar utfordes dédrmed av foreliggande
studies forfattare vilka sedan jadmfordes med de tidigare gjorda konsensus-
bedomningarna. Pa dessa bedomningar berdknades samstammigheten genom punkt-for-
punkt-berdkning, vilken uppgick till 93,14 %. Forfattarna bedomde olika 1 jimforelse
med de tidigare bedomarna pa totalt 7 av 102 uppgifter. Samstimmigheten bedomdes
dven hér vara god.

Intrabedomarreliabilitet berdknades for konsensusbeddmningarna pa studiegruppen for
att kontrollera att bedomningarna inte fordndrades 6ver tid. Detta gjordes genom att ett
slumpmaissigt urval pd 30 % av studiegruppen bedomdes tvd génger. Den forsta och
andra bedomningen for varje deltagare av detta urval jimfordes genom punkt-for-punkt-
berdkning. Samstimmigheten for bedomningarna berdknades till 88,24 % och det var 12
uppgifter av totalt 102 som skiljde sig &t mellan forsta och andra bedomningen.
Samstdmmigheten beddmdes vara god. Samtliga skattningar, som jamforts géllande
bade inter- och intrabedomarreliabilitet, skiljde sig aldrig mer &n ett skalsteg frén
varandra, vilket ytterligare styrker samstammigheten.

For forstdelighetsbedomningen av STI beddomdes samstimmigheten mellan kontroll-
gruppens tidigare bedomare (grupp 1) och de externa bedomarna (grupp 2) for 30 % av
deltagarna. De tva gruppernas respektive genomsnittliga forstaelighetsprocent jamfordes
med varandra for att se hur ménga procentenheter de skiljde sig at. Samstimmigheten
bedomdes vara dvervigande god. Jamforelsen presenteras i tabell 3.
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Tabell 3

Jamforande tabell vad galler resultat pa Swedish Test of Intelligibility mellan
bedémningarna 2012 (grupp 1) och 2014 (grupp 2). Redovisas i procentenheter.

Deltagare Ord Meningar
Grupp 1 Grupp 2 Grupp 1 Grupp 2
1 96,21 96,21 97,78 96,59
2 96,93 96,97 98,89 100
3 92,42 93,94 84,44 93,33

Statistiska analyser

For att fi fram resultatet anvindes bade deskriptiv och inferentiell statistik. Studiens
data var pa bdde ordinal- och intervallskaleniva, men d& grupperna om respektive tio
deltagare ansdgs sma anvidndes endast icke-parametriska test (Field, 2013).
Signifikansnivan sattes till 0,05. Skillnader mellan studiegruppen och kontrollgruppen
berdknades med Mann-Whitney U-test. Korrelationsberdkningar gjordes med
Spearmans rangkorrelations-koefficient. For att fa jimforliga matt mellan deltesten
rdknades det ut effektstorlek (Pearsons r) for skillnaden pa varje deltest mellan
studiegruppen och kontrollgruppen. Effektstorlek r ett standardiserat och objektivt matt
pa storleken av den observerade effekten. Ett virde pa 0,10 anses vara en liten effekt,
0,30 mattlig och 0,50 stor. Ju storre effekt desto storre skillnad mellan grupperna (Field,
2013). Den statistiska analysen utfordes i programmet IBM SPSS Statistics version 22.

Resultat

Studiegruppens prestation pd Dysartribeddomningen bedémdes vara mer avvikande pa
samtliga deltest i jamforelse med kontrollgruppen. Effektstorleken ansags stor (>0,50)
for samtliga deltest men studiegruppen skiljde sig mest fran kontrollgruppen nir det
géller oralmotorik (1B), se tabell 4. Den totala dysartripodngen var betydligt hdgre for
studiegruppen én for kontrollgruppen (tabell 4). For studiegruppen varierade den totala
dysartripodangen mer an for kontrollgruppen. Det fanns dven en storre spridning i studie-
gruppen &n i kontrollgruppen vad géller erhallna poéng pa respektive deltest.

Tabell 4

Medelvarden och standardavvikelser for studiegruppen respektive kontrollgruppen samt
effektstorlek for varje deltest.

Studiegrupp Kontrollgrupp  Effektstorlek

Deltest M SD M SD r z p

1A Andning & fonation 6,3 42 0,8 0,9 -0,69 -3,08 <0,01**
1B Oralmotorik 8,5 5,9 0,8 0,6 -0,86  -3,83  <0,0001**
1B Velofarynxfunktion 1,1 0,7 0 0 -0,69 -3,08 <0,01%**
1C Artikulation 1 1,2 0 0 -0,63  -2,81 <0,01%**
2A Prosodi 6 49 0,6 1,1 -0,70  -3,13 <0,01%**
2B Forstaelighet 0,6 0,7 0 0 -0,56 -2,5 <0,05*
Total dysartripodng 0,69 0,40 0,07 0,05 -0,85 -3,79 <0,01**

*) p<0,05, **) p<0,01
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Andning och fonation

Skillnaden 1 prestation pa deltest 1A mellan studiegruppen och kontrollgruppen var
signifikant (tabell 4). Deltestet innefattar sex uppgifter och signifikanta skillnader fanns
pd fyra av dem, se tabell 5. Storst skillnad gentemot kontrollgruppen kunde ses for
uppgifterna Al (uthéllen frikativa), A2 (6ka abrupt styrkan ssSS) samt A4 (uthéllen
fonation). P& uppgift A2 skedde ett bortfall varfér endast nio deltagare i studiegruppen
kunde skattas pad denna uppgift. Deltagarna i studiegruppen hade en genomsnittlig tid
for uthallen frikativa pa 10,6 sekunder (SD=10,1) dér tiderna varierade mellan 1,3-35
sekunder. For deltagarna i kontrollgruppen 18g den genomsnittliga tiden pa 29,1
sekunder (SD=9,5) och tiderna varierade mellan 16-46 sekunder (figur 1). Nér det
géller uppgiften med uthallen fonation var de genomsnittliga tiderna for studiegruppen
7,6 sekunder (SD=6,9) med en variation pd 1,5-24 sekunder. For deltagarna i
kontrollgruppen lag den genomsnittliga tiden pa 22 sekunder (SD=7,4) och tiderna
varierade mellan 12-36 sekunder (figur 2). I studiegruppen beddmdes samtliga
deltagares rostkvalitet i uthdllen fonation vara instabil och vanliga kommentarer frén
beddmarna var energifattig rost och misstankt forekomst av uttrottbarhet.

Det uppmérksammades fler perceptuellt avvikande drag hos studiegruppen dn hos
kontrollgruppen inom andning och fonation. Det noterades att dtta deltagare (80 %)
hade snabb andningsfrekvens. Fem deltagare (50 %) bedomdes ha monotont tal bade
vad giéller rostlige och roststyrka. Rostkvaliteten hos ménga av deltagarna
karaktiriserades av skrapig/skrovlig och knarrig rost. 1 studiegruppen upplevde fem
personer (50 %) andningssvarigheter vid tal, till skillnad frén i kontrollgruppen dér
endast en person upplevde detsamma.

Tabell 5

Medelvarden och standardavvikelser for deltagarnas sammanlagda poang for skattad
grad av avvikelse (0-3) for deltest 1A.

Studiegruppen Kontrollgruppen
Deluppgifter 1A N M SD N M SD p z
A1 Uthéllen frikativa 10 1,6 14 10 0 0 <0,001** -3,12
A2 Oka styrkan ssSS 9 09 03 10 0 0  <0,000%* -3,81
A3 Hostning 10 01 03 10 0 0 0,317 -1,00
A4 Uthallen fonation 10 1,9 14 10 04 0,7 <0,05* -2,34
A5 Oka styrkan aaAA 10 1,2 1,2 10 0,2 0,4 <0,05* -2,06
A6 Ropa 100 07 1,3 10 0.2 0,4 0,485 -0,70

*) p<0,05, **) p<0,01
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Oralmotorik och velofarynxfunktion

For hela deltest 1B skiljde sig de tva gruppernas prestation at vad giller grad av
avvikelse och denna skillnad visade sig vara signifikant (p<0,001, z=-3,56). Aven di
velofarynx-funktionen rédknades separat, fanns en signifikant skillnad {f6r oralmotoriken
och for velofarynxfunktionen (tabell 4). Signifikanta skillnader mellan de tva grupperna
kunde ses pa nio av tolv uppgifter, se tabell 6. Stor signifikant skillnad forelag nér det
géller DDK-uppgifterna. Dessa beddmdes dven utforas ojamnt hos étta deltagare (80 %)
i studiegruppen och langsamt och med oprecis artikulation hos flera deltagare. Aven
omkastningar och artikulatoriska sammanbrott var vanligt. Vid jimforelse av skattad
grad av avvikelse for de som fatt korrekt respektive otillrdcklig modellering p4 DDK-
uppgifterna, framkom att dven de som fatt otillrdcklig modellering beddmdes ha ett
avvikande utférande. De som fatt korrekt modellering hade en hogre grad av avvikelse
dn de som fatt otillricklig modellering (tabell 7). Vid nirmare undersdkning av
gruppernas stavelsehastighet (stavelser/sekund) péd DDK-uppgifterna framgar att
deltagarna i studiegruppen har en ldngsammare stavelsehastighet an kontrollgruppen.
Denna skillnad &r signifikant for stavelseupprepning av /ta/, /ka/ samt /pataka/ (tabell 8).
De deltagare i studiegruppen som fatt otillrdcklig modellering dr exkluderade ur
berdkningen av stavelsehastighet. Flertalet deltagare i studiegruppen bedémdes ha
ofrivilliga rorelser i tungan samt begrinsat rorelseomfang av tungan. Studiegruppen
hade dven signifikant storre avvikelser dn kontrollgruppen pé tre av fyra uppgifter (B5-
B7) som miter tungans funktion. Flera deltagare hade en inkonsekvent prestation vad
giller de tre forsoken pa respektive uppgift. Ofta var endast ett forsok godként medan
de andra tva var mycket avvikande. For vissa deltagare var det littare att le spontant dn
pa uppmaning.

Tabell 6

Medelvarden och standardavvikelser for deltagarnas sammanlagda poéng for skattad
grad av avvikelse (0-3) for deltest 1B.

Studiegruppen Kontrollgruppen

Deluppgifter 1B N M SD N M SD p z

B1 Truta 10 0,3 0,5 10 0 0 0,067 -1,83
B2 Leende 10 0,5 0,9 10 0,1 0,3 0,234  -1,19
B3 Smacka 10 1,1 1,1 10 0 0 <0,01** -2,80
B4 DDK /pa/ 10 0,8 1 10 0 0 <0,05* -2,49
BS5 Récka ut tungan 10 1 1,1 10 0 0 <0,01** -2,80
B6 Tungan at hoger 10 0,5 0,7 10 0 0 <0,05*  -2,17
B7 Tungan at vinster 10 0,7 0,8 10 0 0 <0,05* -2,49
B8 Tungan sida till sida 10 0,5 0,5 10 0,4 0,5 0,661 -0,44
B9 DDK /ta/ 10 1,1 0,9 10 0 0 <0,01** -3,13
B10 DDK /ka/ 10 0,8 0,8 10 0 0 <0,01** -2.81
B11 DDK /pataka/ 10 1,2 0,9 10 0,3 0,5 <0,05* -243
B12 ai-prov 10 1,1 0,7 10 0 0 <0,01** -3.45

*) p<0,05, **) p<0,01

Vad giller resonans fanns stora skillnader mellan grupperna. Ai-provet (uppgift B12)
gav utslag hos atta av tio deltagare (80 %) 1 studiegruppen. I kontrollgruppen fick ingen
av deltagarna utslag pa ai-provet. Det framkom att nio av deltagarna (90 %) i
studiegruppen hade ndgon typ och grad av nasalitet, varav fyra av dem har opererats for
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gomspalt. Av de nio deltagarna bedémdes sex personer ha hypernasal klang och tre med
blandad nasalitet, det vill sdga bade hyper- och hyponasalitet. Nasalt luftflode
observerades hos fem av deltagarna (50 %) och trycksvag artikulation observerades hos
sex (60 %) deltagare.

Tabell 7
Skillnad angivet i medelvarden och standardavvikelser avseende skattad grad av

awvikelse (0-3) mellan de i studiegruppen som fatt korrekt respektive otillracklig
modellering pa diadochokinesi-uppgifterna.

Uppgift Korrekt modellering Otillracklig modellering

N M SD N M SD
B4 DDK /pa/ 5 1,4 1,4 5 0,2 0,45
B9 DDK /ta/ 5 1,8 0,45 5 0,4 0,55
B10 DDK /ka/ 5 1,4 0,55 5 0,2 0,45
B11 DDK /pataka/ 5 1,8 0,84 5 0,6 0,55

Tabell 8

Medelvarden och standardavvikelser for stavelseupprepning/sekund for respektive
grupp.

Studiegruppen Kontrollgruppen
DDK-uppgifter deltest 1B N M SD N M SD p z
B4 /pa/ 5 4.9 1,2 10 6,6 1,3 0,063 -1,86
B9 /ta/ 5 4.8 1,2 10 6,5 1,4 <0,05* -2,10
B10 /ka/ 5 4,6 1 10 6,1 1 <0,05* -2,56
B11 /pataka/ 5 4,1 1,2 10 6,1 1 <0,01** -273

*) p<0,05, **) p<0,01
Tabell 9

Medelvarden och standardavvikelser for deltagarnas sammanlagda poéng for skattad
grad av avvikelse (0-3) pa deltest 1C.

Studiegruppen Kontrollgruppen

Deluppgifter 1C N M SD N M SD p z
C1 Bilabialer 10 0,2 0,4 10 0 0 0,146 -1,45
C2 Labiodentaler 10 0,2 0,4 10 0 0 0,146 -1,45
C3 Dentaler 10 0 0 10 0 0 1 0
C4 Palataler 10 0,2 0,4 10 0 0 0,146 -1,45
C5 Velarer 10 0,3 0,5 10 0 0 0,067 -1,83
C6 Konsonantkombinationer 10 0,1 0,3 10 0 0 0,317 -1,00
C7 Vokaler 10 0 0 10 0 0 1 0
Artikulation

Inga artikulationsavvikelser noterades hos kontrollgruppen, till skillnad fran studie-
gruppen som beddmdes ha avvikande artikulation pd fem av sju uppgifter. For den
sammanlagda podngen pa deltest 1C hade studiegruppen signifikant fler avvikelser &n
kontrollgruppen (tabell 4). Skillnaderna var dock inte tillrdckligt stora for att ge
signifikanta resultat for varje enskild uppgift (tabell 9). Den perceptuella bedomningen
av artikulationen 1 studiegruppen visade att den artikulatoriska precisionen var
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paverkad, da den var odistinkt hos nio deltagare (90 %). Det fanns dven artikulatoriska
svérigheter hos tre deltagare (30 %). Avvikelserna var exempelvis fonemsubstitutioner,
assimilationer, forenklingar samt svarigheter med distinktionen mellan tonande och
tonldsa ljud.

Prosodi

For den sammanlagda podngen pa deltest 2A fanns signifikanta skillnader mellan de tva
gruppernas prestation, da studiegruppen hade betydligt storre avvikelser (tabell 4). Vid
jamforelse av vilka uppgifter som skiljer grupperna at framkom skillnader pé atta av nio
uppgifter, varav sex var signifikanta (tabell 10). De prosodiska drag som framst
noterades vid bedomning av studiegruppen var for lang fraslangd, omotiverade pauser,
monoton och stereotyp intonation samt monotont och utjimnat betoningsmonster.
Talhastigheten i ldsning dr mer langsam for studiegruppen én kontrollgruppen medan
det 1 spontantalets talhastighet inte foreligger ndgon skillnad. En deltagare (10 %) i
studiegruppen bedomdes ha talrusher och tre deltagare beddmdes ha viss tendens till
talrusher.

Tabell 10

Medelvarden och standardavvikelser for deltagarnas sammanlagda poang for skattad
grad av avvikelse (0-3) pa deltest 2A.

Studiegruppen  Kontrollgruppen

Deluppgifter 2A N M SD N M SD p z
2Ala Talhastighet "Ett svart fall" o 09 13 10 02 04 0224 -1,22
2A1b Talhastighet "Trapetskonstnédren” 10 14 1,2 10 0,2 0,4 <0,05*% -2,5
2A2 Frasering/pausering (1dsning) 10 0,7 0,8 10 0 0 <0,05* -2,49
2A3 Intonation (I&sning) 10 04 0,7 10 0,1 0,3 0,255 -1,14
2A4 Betoning (ldsning) 10 0,6 08 10 0 0 <0,05* -2,17
2A5 Talhastighet (spontantal) 10 o1 03 10 0,1l 0,3 1 0
2A6 Frasering/pausering (spontantal) 10 0,7 0,7 10 0 0 <0,01** -2,83
2A7 Intonation (spontantal) 10 0,7 098 10 0 0 <0,05* -2,49
2A8 Betoning (spontantal) 10 04 05 10 0 0 <0,05* -2,18

*) p<0,05, **) p<0,01
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Figur 3. Resultat for orddel pa Figur 4. Resultat for meningsdel
Swedish Test of Intelligibility for pa Swedish Test of Intelligibility
respektive grupp. for respektive grupp.
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Forstaelighet

Aven for deltestet 2B, skattningen av forstielighet i spontantal, skiljde sig de tva
gruppernas resultat at signifikant (tabell 4). Niar det giller den datorbaserade
forstaelighetsbedomningen, STI, foreldg en skillnad mellan grupperna. Studiegruppens
medelvédrde for andel forstdeliga ord pa orddelen var 92,35 % och pd meningsdelen
91,23 %. For kontrollgruppen var motsvarande siffror 96,61 % respektive 96,29 %.
Skillnaderna var inte signifikanta for orddelen (p=0,11, z=-1,59) och inte heller for
meningsdelen (p=0,30, z=-1,04). Det fanns dock en stérre variationsbredd for
studiegruppen pa orddelen dn for kontrollgruppen (figur 3). En liten skillnad i
variationsbredd mellan grupperna pd meningsdelen fanns ocksa. Denna pdverkades
dock av en outlier i respektive grupp, se figur 4.

Delaktighet

Den kommunikativa delaktigheten undersoktes endast i studiegruppen. Medelvardet for
den kommunikativa delaktigheten (FKD) var 20,7 poidng av maximalt 30 podng. En
hogre siffra tyder pa mindre paverkan pa delaktigheten. Deltagarnas podng varierade
mellan 14 och 28. Av samtliga deltagares svar pa de tio fragorna innebar 28 % av
svaren att deltagarna upplevde att deras diagnos hade en ganska stor till vildigt stor
negativ péaverkan pa delaktigheten 1 wvissa situationer. Vid jamforelse inom
studiegruppen mellan FKD och total dysartripodng fanns ett mycket svagt samband (r=-
0,323), detta var dock inte signifikant (p=0,362). Den deltagare som hade storst
paverkan pd den upplevda kommunikativa delaktigheten, hade &ven ldgst total
dysartripodng. De tva deltagare som didremot hade hogst total dysartripodng upplevde
dven de stor paverkan pé delaktigheten.

Ovriga observationer

I motet med deltagarna 1 studiegruppen uppméarksammades en viss dvrig paverkan pa
kommunikationsférmégan, till exempel faordighet samt bristande 6gonkontakt och
samspel. Dessutom verkade vissa deltagare ha nedsatt lasformaga. Dessa svarigheter
verkade inte finnas i1 kontrollgruppen. For en deltagare i studiegruppen forekom dven
symptom pa stamning, déribland repetitioner av ljud, stavelser och hela ord. Detta
skedde bdde i bdrjan och slutet av fraser och ibland med Okande hastighet och
minskande intensitet.

Diskussion

I denna studie var syftet att beskriva och kartldgga tal och rost hos vuxna med 22q11DS
och jamfora detta med en kontrollgrupp. Resultatet visar att vuxna med 22q11DS i
betydligt hogre utstrickning &n kontrollgruppen har avvikelser i talet avseende andning,
fonation, oralmotorik, velofarynxfunktion, artikulation, prosodi samt forstielighet i
spontantal. Alla deltagare i1 studiegruppen utom en bedéms ha avvikelser i talet som
skulle kunna bero pa en neurogen talstorning; av dem har en dvervigande del hog grad
av talavvikelser. Jimforelsen av kommunikativ delaktighet (FKD) och resultatet pa
Dysartri-beddmningen for studiegruppen visar inga signifikanta samband pa gruppniva.
Déremot finns stor spridning pa individniva inom gruppen.

De formagor studiegruppen hade svéarast for var andning och fonation samt oralmotorik
och velofarynxfunktion. Nedsatt andningsfunktion tydliggdrs under uthllen fonation da
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tiden ar betydligt kortare dn i kontrollgruppen. Detta mirks dven tydligt di nistan alla
deltagare 1 studiegruppen har snabb andningsfrekvens, bade 1 talet och vid
diadochokinesi (DDK). Lag roststyrka forekommer hos en del av deltagarna och nagra
har dven svart att fa till en adekvat hdjning av roststyrkan i rop. Rostkvaliteten hos
deltagarna i studiegruppen ar instabil, knarrig, skrapig, svag och energifattig. Flera av
deltagarna beddmdes ha bade monotont rostlige och monoton roststyrka. Dessa
rostparametrar ligger i linje med tidigare forskning (Persson et al., 2012; Gerdes et al.,
1999; Rommel et al, 1999; Kriewitz & Tegnebro, 2010). Den bristande
andningsfunktionen, som &ven tidigare har konstaterats vid syndromet (Gerdes et al.,
1999), skulle kunna forklara ménga av rostsymptomen. En péverkan pa stdmbanden
orsakad av skada pd kranialnerv X skulle dven kunna bidra till rostsvéarigheterna
(Hultman et al., 2000).

Pé de uppgifter i Dysartribeddmningen som méter oralmotorisk funktion hade studie-
gruppen litta till méttliga svérigheter pa samtliga uppgifter till skillnad frdn kontroll-
gruppen som endast hade nigra fa avvikelser pd sammanlagt tre uppgifter (tabell 6).
Resultatet visar pa nedsatt muskelstyrka och koordinationssvérigheter vilket skulle
kunna bero pa en neurogen péaverkan. Denna orsaksforklaring styrks av att tidigare
studier har visat en fOrsenad neuromotorisk utveckling, diribland koordinations-
svarigheter, hypotoni och nedsatt balans, hos barn med 22q11DS (Swillen et al., 1999;
Oskarsdattir et al., 2005a; Van Aken et al., 2009; Sobin et al., 2006). Svarigheter med
handens finmotorik kopplat till neuromotorisk nedséttning har dven framkommit hos
barn med 22q11DS i tidigare forskning (Van Aken et al., 2009). Omrédet i hjdrnan som
styr handens finmotorik ar delvis kopplat till omradet for tal (Heim, Amunts, Hensel,
Grande, Huber, Binkofski & Eickhoff, 2012), vilket indikerar att dven talavvikelserna
hos personer med 22ql11DS till viss del kan orsakas av bristande neuromuskulér
funktion.

For samtliga DDK-uppgifter presterar studiegruppen mer avvikande dn kontrollgruppen
avseende béade hastighet och utférande. Det finns en skillnad 1 skattad grad av avvikelse
mellan de deltagare som fatt korrekt respektive otillricklig modellering pa
stavelsehastighet (tabell 8). De som fatt korrekt modellering har bade en langsammare
stavelsehastighet samt ett avvikande utférande i jdmforelse med kontrollgruppen. De
som fatt otillricklig modellering har trots det dnda ett avvikande utférande vilket ger
dem hogre skattad grad av avvikelse dn kontrollgruppen. Om samtliga deltagare i
studiegruppen fatt korrekt modellering ar det troligt att &nnu storre skillnader mellan
studiegruppen och kontrollgruppen hade framkommit. DDK-uppgifter ar krdvande for
talforméigan eftersom det behovs bade artikulatorisk precision och planering for ett
jamnt utforande i hogt tempo. Det krdvs ocksé en god andningsfunktion for att kunna
producera tillrdckligt manga stavelser pa ett andetag. En neurogen talstorning leder till
nedsatt formaga att utfora dessa uppgifter (Yorkston et al., 2010).

I likhet med vad som framkommit i tidigare forskning (Persson et al., 2012; Persson et
al., 2003; Oskarsdottir et al., 2005b) si 4r velofarynxinsufficiens (VPI) mycket vanligt
for deltagarna med 22q11DS éven i foreliggande studie. Enligt uppgifter frdn deltagarna
sjdlva forekommer gomspalt endast hos knappt hélften av deltagarna i denna studie
(tabell 1). Gomspalt dr dérfor troligtvis inte den enda orsaken till tal- och rost-
avvikelserna. Eftersom resultatet i foreliggande studie ger indikationer pé att det skulle
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kunna finnas en neurologisk paverkan pé talet hos personer med 22q11DS kan man inte
utesluta att en sddan paverkan dven kan orsaka VPI. Till exempel har den kranialnerv
som styr mjuka gommen visat sig vara paverkad vid syndromet (Hultman et al., 2000).

Pé deltest 1C, som testar artikulation, har studiegruppen signifikant storre svarigheter dn
kontrollgruppen. Det dr dock inte signifikant for varje uppgift dé skillnaderna i poang
inte dr sé& stora. Tidigare forskning har visat att artikulationsavvikelser dr vanligt hos
barn med 22q11DS men mindre vanlig hos vuxna (Persson et al., 2003; Persson et al.,
2012; Rommel et al., 1999). Barnens artikulation har karaktiriserats av avvikelser
géllande bdde artikulationssétt och artikulationsstélle. Det var bland annat svarigheter
med tonande-tonlds samt artikulation av frikativor och klusiler (Persson et al., 2003).
Resultatet fran foreliggande studie indikerar att liknade svéarigheter kan kvarsta i vuxen
alder. Majoriteten av deltagarna i studiegruppen uppfattas allmént ha ett otydligt tal och
artikulatoriska svarigheter framkommer i spontantalet sdvil som pé skattningen i deltest
1C. Beddmning av artikulationen paverkas av den hoga forekomsten av nasalitet inom
gruppen, den varierande 1asformégan samt av paverkan pa den pragmatiska formagan,
till exempel bristande sjilvkorrigering.

De prosodiska svarigheter som framkommer i studiegruppen &r langsam talhastighet i
lasning och framforallt avvikelser vad géller pauserings- och betoningsmonster samt
monoton eller stereotyp intonation. Méanga av deltagarna liste trevande och med manga
fellasningar vilket indikerar att ldsférmagan kan vara nedsatt. Detta marktes tydligast 1
Trapetskonstnaren (uppgift 2A1b) som ar sprakligt mer krdvande. Lasformagan
paverkade bedémningen av prosodisk formaga da den sdnkte talhastigheten och ledde
till bland annat omtagningar av ord och mindre varierad intonation. En allmén paverkan
pa prosodi verkar @nda finnas eftersom frasering, pausering, intonation samt betoning ar
avvikande dven i spontantal och inte bara i lasning.

Vad giller forstdelighet visar foreliggande studie blandade resultat. For bedomningen
baserad pa skattad grad av avvikelse (0-3) gillande forstaeligheten i spontantal finns
signifikanta skillnader gentemot kontrollgruppen. Motsvarande forhallande hittades inte
for resultatet pd STI. Den allminna uppfattningen fran bedomarna ir att forstaeligheten
hos studiegruppen dr mer nedsatt &n vad resultatet pd STI visar. Det tyder pa att
forstaeligheten péverkas av olika situationer och dven av olika lyssnare, ndgot som
diskuterats i andra studier (Hustad, 2006; Pennington & Miller, 2007). Pa STI anvéndes
externa bedomare, som alltsd inte tidigare hort deltagarna tala och kénde pa sé vis inte
igen dem. Bedomingen baserades dd enbart pa det talmaterial som ingick i testet, vilket
gav ett mer tillforlitligt resultat &n om forfattarna till foreliggande studie sjélva skulle ha
gjort beddmningen. Tva tidigare studier (Persson et al., 2012; Persson et al., 2003) har
anvint ett liknande test som STI for att undersoka forstaelighet hos bade barn och vuxna
med 22q11DS. I bada studierna var forstaeligheten i genomsnitt god men i den ena
fanns det en storre spridning da forstaeligheten var betydligt paverkad hos vissa av
deltagarna (Persson et al., 2003). Troligen &r ldsformégan en viktig faktor for hur
deltagarna presterar badde i de tvd senast ndmnda studierna savél som i foreliggande
studie. I studien av Persson et al. (2003) fanns det en stor aldersspridning inom den
studerade gruppen da den bestod av bade barn dver 10 ar samt vuxna. Detta kan leda till
att risken for lassvarigheter dr hogre da barn av naturliga skil inte fatt lika mycket
lastrdning som vuxna. En annan skillnad som kan vara avgorande for resultatet av en
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forstaelighetsbeddomning &4r hur méinga ganger som bedomarna far lyssna pa
talmaterialet (Hustad & Cahill, 2003). I foreliggande studie fick beddmarna endast
lyssna pé orden en gdng medan de fick lyssna pd meningarna tva ginger. I Persson et al.
(2012) fick beddomarna lyssna pa bade orden och meningarna tvd ginger, vilket skulle
kunna bidra till hogre andel forstaeliga ord. I enlighet med Persson et al. (2003) visar
foreliggande studie pd en individuell variation inom gruppen. I jimforelse med
kontrollgruppen pekar studien pa att det finns en paverkan pa forstaeligheten hos vuxna
personer med syndromet.

Den kommunikativa delaktigheten (FKD) och prestationen pd Dysartribeddmningen
visade inga signifikanta samband for studiegruppen. Ett svagt samband finns dock,
vilket innebér att en hogre skattad grad av avvikelse i talet ger en storre paverkan pa
delaktigheten. Den genomsnittliga skattningen pa FKD ligger precis 6ver medel enligt
géllande referensvérden (Baylor et al., 2013). Detta innebdr att deltagarna i genomsnitt
upplever att syndromet inte paverkar deras kommunikativa delaktighet negativt. Pa
individniva visar sig en stor spridning i gruppen. Den deltagare som har lidgst grad av
avvikelse 1 talet hade hogst upplevd paverkan pd den kommunikativa delaktigheten.
Déremot skattar de tvd deltagarna med hogst avvikelse i talet ockséd hogt pd FKD. De
varierande individuella profilerna samt att det &r en liten deltagargrupp bidrar till ett
otydligt resultat. En storre deltagargrupp kan ge ett tydligare samband mellan avvikelse
i talet och kommunikativ delaktighet. Tankar vicktes om formuldret dr passande for
studiegruppen och om det miter det som avses i denna grupp. Formuleringarna av
fragorna uppfattades i manga fall som for sprikligt komplexa for deltagarna. Svaren
hade troligen blivit mer tillforlitliga om frdgorna varit formulerade pé ett enklare sitt
samt eventuellt fortydligade genom bildstod. I ndgra av fallen skulle Samtalsmatta
(Murphy & Cameron, 2006) kunnat vara ett effektivt och passande verktyg, da det ar ett
tydligt sétt att fi4 fram sina &sikter utan att hindras av eventuella kommunikativa
begrinsningar. Enligt ICF &r det viktigt att undersoka kommunikativ delaktighet for att
fa en helhetsbild av en persons kommunikativa formiga och hur den inverkar pa
mojligheten att engagera sig 1 sin livssituation (Socialstyrelsen, 2003). Det édr darfor av
stor vikt att framtida studier undersdker denna aspekt géllande talet hos vuxna med
22q11DS forslagsvis med hjélp av tydligare formuldr med lattforstaeliga frigor och
visuellt stod.

Resultatet i foreliggande studie visar pa att det skulle kunna finnas en neurogen orsak
till talavvikelserna forutom de tidigare kinda strukturella orsakerna. Resultatet visar
tecken pa svérigheter inom bdde talmotorisk planering och programmering samt
talmotoriskt utférande i studiegruppen. Majoriteten av deltagarna i studiegruppen far ett
resultat som innebér att de har sapass stora och utspridda tal- och rostavvikelser att de
bedoms ha latt till méttlig grad av avvikelse i talet. Graderingen baseras pa hur stor
inverkan talavvikelserna har pa forstaeligheten. De deltagare som bedoms ha mattlig
grad av avvikelse har nedsatt forstielighet. Vad giller de talavvikelser som kan vara
kopplade till brister i talmotoriskt utforande aterfinns i studiegruppen symptom som ar
vanliga vid flera typer av dysartri. I enlighet med tidigare fynd (Kriewitz & Tegnebro,
2010) visar dven foreliggande studie pd symptom som &r vanliga vid hypokinetisk
dysartri, vilket forekommer bland annat vid Parkinsons sjukdom (PS). Dessa symptom
hos deltagarna i studiegruppen ar frimst svag roststyrka, monotoni och talrusher.
Fynden é&r intressanta dé det i flera studier (Zaleski et al., 2009; Butcher et al., 2013)
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foreslagits att PS kan vara en mdjlig del av sjukdomsbilden hos dldre personer med
22q11DS. Deltagarna i foreliggande studie uppvisar d&ven symptom som é&r vanliga vid
andra typer av dysartri dn hypokinetisk, framst ataktisk respektive slapp dysartri.
Symptom 1 studiegruppen som é&r vanliga vid ataktisk dysartri dr bland annat ojamn
DDK, utjamnad betoning och koordinationssvarigheter. Tecken pé slapp dysartri som
studiegruppen uppvisar dr hypernasalitet, korta fraser och lickande rost. Den breda
dysartriska symptombild som foreliggande studie uppvisar viacker fragor kring om det
kan forekomma blandformer av dysartri hos personer med 22q11DS. Vidare forskning
vore intressant pa detta omrade for att se om olika monster och typer kan utkristalliseras
vilket kan ge indikation pa behandling och prognos.

En av deltagarna 1 studiegruppen hade dven vissa stamningssymptom liknande dem vid
neurogen stamning och palilali, vilket till exempel kan forekomma vid hypokinetisk
dysartri och PS. Neurogen stamning innebér en stamning som har uppkommit pd grund
av en hjarnskada och yttrar sig som repetitioner av hela ord och fraser (palilali) samt
repetitioner av ljud och stavelser. Det dr vanligt att upprepningarna okar i hastighet och
minskar i intensitet (Hartelius, 2008). Termen neurogen stamning dr inte oproblematisk
1 detta sammanhang eftersom den vanligtvis anvéinds vid forvdrvade skador, dock kan
det forekomma tillsammans med dysartri som kan bero pd bidde medfoédda och
forvdrvade orsaker (Hartelius, 2008). Symptomen som dnda visade sig dr intressanta
fynd att undersoka vidare eftersom hypokinetisk dysartri och PS har associerats med
syndromet (Kriewitz & Tegnebro, 2010; Zaleski et al., 2009; Butcher et al., 2013).

Nér det giller tecken pa bristande talmotorisk planering och programmering fram-
kommer flera avvikelser i talet i studiegruppen. Flera av deltagarna uppvisade symptom
som tyder pd forekomst av bdde verbalapraxi och oral dyspraxi. Vid uppgifterna i
Dysartribedomningen dér deltagarna far fler forsok var det manga som hade en
inkonsekvent prestation. Prestationen varierade betydligt mellan férsoken och ofta var
ett forsok godkidnt medan de andra var mycket avvikande. Inkonsekventa utféranden pa
uppgifter tyder pa dyspraktiska svérigheter. Det var dven ldttare for vissa deltagare att
utfora en uppgift spontant 4n pad uppmaning, nidgot som ar vanligt vid oral dyspraxi
(McAllister, 2008). De artikulatoriska avvikelserna i1 studiegruppen som kan tyda pa
verbalapraxi &r till exempel inkonsekventa svarigheter att skilja mellan tonande och
tonldsa ljud samt substitutioner. For att kunna uttala sig om det kan finnas dyspraktiska
svarigheter hos personer med 22q11DS behdver en noggrannare undersdkning goras av
artikulationsformagan genom att till exempel testa hur prestationen varierar vid
repetitionsuppgifter med olika langd. Vid en djupare analys med tydligare riktlinjer for
kartlaggning skulle ddrmed dyspraktiska svirigheter kunna framtrada tydligare, d& detta
tidigare framkommit hos barn med 22q11DS (Kummer et al., 2007; Mills et al., 2006).

I foreliggande studie tyder resultatet pa att bade dyspraktiska och dysartriska svérigheter
finns hos deltagarna i studiegruppen, vilket indikerar att en neurogen talstorning skulle
kunna forekomma (Yorkston et al., 2010). Eftersom 22q11DS beror pa en kromosom-
avvikelse finns det vissa svarigheter att uttala sig om vilka begrepp som gar att anvinda
for att beskriva de talavvikelser som verkar finnas inom syndromet. Verbalapraxi
anviands framst for att beskriva symptom hos vuxna med forvirvade skador och
neurologiska sjukdomar. Hos barn kallas det for verbal dyspraxi (Childhood apraxia of
speech: CAS) om det dr medfédda svarigheter (Hartelius & Lohmander, 2008). I
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foreliggande studie har begreppet verbalapraxi anvénts eftersom det &r vuxna som
undersokts och detta begrepp dr det som oftast anvinds 1 kombination med dysartri.
Men eftersom det handlar om en kromosomavvikelse och dé flera deltagare har en
historia av tal- och spriksvarigheter dr det mdjligt att det &r en verbal dyspraxi som
kvarstétt i vuxen alder. Som ovan ndmnts har det visats i tidigare studier att barn med
22q11DS har bade dyspraktiska svarigheter samt fonologiska och artikulatoriska
svarigheter (Kummer et al., 2007; Mills et al., 2006; Sherer et al., 1999; Persson et al.,
2003). Hur de hér svérigheterna utvecklas till vuxen alder har inte kartlagts for den
aktuella patientgruppen, men Basset et al. (2005) diskuterar mojligheten att syndromet
kan forindras over tid och att nya svarigheter kan debutera under en livstid. For att
kartldgga detta behovs longitudinella studier som foljer barns tal- och sprakutveckling
till vuxen élder.

I moétet med deltagarna i studiegruppen observerades svarigheter som inte ticktes av
analyserna 1 foreliggande studie. Svérigheterna berorde 6vrig kommunikationsforméga
och framforallt pragmatisk formaga samt Il4sforméga. Deltagarnas spontantal
karaktiriserades av faordighet, svar pa frdgor som inte utvecklades samt ett
upprdknande snarare dn ett berdttande tal. Ytterligare pragmatiska svarigheter som
observerats innefattar bland annat begransad 6gonkontakt och mindre socialt samspel én
vad som observerats i kontrollgruppen utifran videoinspelningen. Dessa svarigheter
samt indikationer pd nedsatt lasformaga gav en bild av att storre sprikliga svarigheter,
och inte bara tal- och rdstsvarigheter, kan foreligga och behdver undersokas vidare hos
vuxna personer med 22q11DS.

Olika miljoer och fOrutsittningar kan 1 viss utstrickning ha pdverkat resultatet.
Deltagarna fick mdjlighet att vélja den plats som ldmpade sig bist for dem att testas.
Detta prioriterades framfor identiska testmiljoer, for att underlétta deras mojlighet att
delta i studien. Risk finns for skillnader i tillvigagéngssétt mellan foreliggande studie
och de tidigare studier varifran kontrollgruppen ér himtad. For att minimera denna risk
har forfarandet for testning och bedomning efterstrivats att vara sa lika som mojligt
mellan studierna. Anpassningar har dock behdvts goras for studiegruppen, som till
exempel valet av sjdlvskattningsformuldr. Samma instruktioner har anvénts for samtliga
test men det kan finnas olika forutsattningar mellan studiegruppen och kontrollgruppen
att ta till sig information, som till exempel horselnedsdttning eller eventuell nedsittning
av sprakforstaelsen.

Urvalsprocessen for foreliggande studie kan paverka den externa validiteten. Risk finns
att endast de personer som har hogt vélbefinnande dr de som tackat ja till att delta i
studien. Eftersom studien anvéinder sig av ett bekvamlighetsurval kan det vara svérare
att generalisera resultatet. Dock forefaller studiegruppen representativ. i manga
avseenden. | foreliggande studie uppfattas 90 % ha VPI 1 ndgon grad, ndgot som ar
véntat utifrdn Persson et al. (2003) dér 87 % har VPIL. I andra studier har siffran legat
nigot lagre (Oskarsdottir et al., 2005b; Persson et al., 2012). Det vanligaste symptomet
pa VPI i foreliggande studie var hypernasalitet, nigot som stimmer Gverens med
tidigare forskning (Shprintzen, 2008). Att 50 % av studiegruppen beddéms ha en horsel-
nedsdttning gar 1 linje med tidigare rapporterad forekomst: 41-60 % (Persson et al.,
2012; Persson et al., 2003). I foreliggande studie dr konsfordelningen jidmn, vilket &r
representativt vid syndromet. Forekomst av hjartfel i foreliggande studie &r lag (10 %) i
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jaimforelse med studier dér den varit 50-70 % (Shprintzen, 2008; Oskarsdottir et al.,
2005b; Persson et al., 2012) men mer representativ vid jimforelse med Basset et al.
(2005) dar forekomsten bland vuxna var 26 %. Informationen om férekomst av hjartfel i
studiegruppen kan vara underskattad da forfattarna till foreliggande studie ej tagit del av
deltagarnas journaler. Aven om det ir en liten grupp som undersokts beddms gruppen
vara representativ och resultatet ger tydliga indikationer pa omraden att gd vidare med i
framtida forskning.

Personer med 22q11DS har en komplex symptombild och det &r darfor svart att uttala
sig om exakt vad som orsakar talsvirigheterna. Det ir flera faktorer utdver en eventuell
neurogen talstorning som kan paverka talet vid syndromet: till exempel strukturella
avvikelser i mun och svalg, kognitiv samt spriklig formaga. Dessa faktorer har inte
undersokts 1 foreliggande studie, darfor kan inte slutsatser dras hér gillande i vilken
utstrackning de olika faktorerna inverkar pi talet. I foreliggande studie framkommer
starka fynd som tyder pd att en del av svarigheterna kan bero pd en neurologisk
paverkan. Eftersom det tidigare har visats finnas utbredda avvikelser i hjdrnan hos
personer med 22q11DS (Bearden et al., 2009; Kates et al., 2001; van Amelsvoort et al.,
2001; Simon et al., 2008; Hultman et al., 2000) dr det inte orimligt att dessa avvikelser
kan orsaka en neurogen talstorning. Det finns ett stort behov av vidare forskning som
undersoker dessa komplicerade orsakssamband utifran flera professioners perspektiv.

Vuxna personer med 22q11DS har som ovan visats ha stora svirigheter inom omréadet
tal och rost i jamforelse med en kontrollgrupp. Utifran ICF orsakar dessa svérigheter
inskrdnkningar pa struktur-, funktions- och aktivitetsnivd (Socialstyrelsen, 2003).
Behovet av okad kunskap om talet hos vuxna med 22q11DS é&r stort. Foreliggande
studie bidrar till denna kartldggning genom att visa att avvikelserna till viss del skulle
kunna orsakas av en neurogen talstorning. Vidare forskning med storre deltagargrupper
behovs for att styrka detta samband. Andningsformdgan och dess péverkan pd fonation
samt oralmotorisk formaga dr viktiga omraden for forskning inom syndromet dé stora
svarigheter inom detta framkommit. Intressant att undersoka vidare dr utbredningen av
dyspraktiska svérigheter hos vuxna med 22ql11DS detta bland annat genom en
noggrannare undersdkning av formégan att utféra DDK-uppgifter vid syndromet. Annat
som dr av vikt att undersoka vidare med annat formuldr ar gruppens upplevda
kommunikativa delaktighet for att fi en mer heltdckande bild av deras kommunikation.
En kartliggning av spraket, som innefattar pragmatisk formaga, hos vuxna med
22q11DS vore intressant da tendens till svarigheter inom detta omrdde visade sig i
foreliggande studie. I klinisk verksamhet bor logopeder ha god kunskap om de symptom
1 talet som personer med syndromet uppvisar. Foreliggande studie ger en bredare bild av
talet hos vuxna personer med 22q11DS 4n vad som tidigare beskrivits i logopedisk
litteratur och ger dérfor 6kad kunskap om symtombilden hos vuxna.
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