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Möjligheten att införa tidig popula-
tionsscreening för autism i samband 
med barns besök vid BVC har under 
hösten diskuterats i Läkartidningen [1, 
2]. Bedömningsinstrumentet M-CHAT 
(Modified checklist for autism in tod
dlers), som bygger på 23 föräldrafrågor, 
prövas för närvarande av 
barnhälsovården i Göteborg. 
Flera internationella studier 
talar för att det är ett värde-
fullt instrument för tidig 
upptäckt av autismspek-
trumtillstånd. 

Frågorna i M-CHAT är 
konkreta och torde inte vara 
svåra att svara på. Likväl 
anger Nygren et al [1] att in-
strumentet resulterar i för 
många falskt positiva fall. 
För att öka träffsäkerheten 
följer de därför upp barnen 
för vilka M-CHAT utfallit positivt med 
en strukturerad intervju av föräldrarna 
kring de frågor som har gett positivt ut-
fall. Inga värden för sensitivitet ges i Lä-
kartidningen, men en oro för lågt pre-
diktivt värde (PPV) uttrycks på flera 
ställen. Prevalensen för autism anges 
vara 0,5–1 procent. 

Checklistor ger osäkerhet
Till detta vill vi anföra att screening 
medelst checklistor vid låga prevalen-
ser är allmänt osäkert. Ur metodolo-
gisk synpunkt är det otillfredsställan-
de att i utprovningen av ett screening-
instrument, såsom gjorts i Göteborgs-
studien, bara undersöka de positiva 
utfallen i del 2 av screeningen (inter-
vju). Dessutom förefaller inga scree

ningnegativa ha exami
nerats vidare.

Risk för överdiagnostik
PPV såväl som negativt 
prediktivt värde, NPV, är 
knutna inte bara till ett 
visst instrument utan 
också till prevalensen av 
sjukdomen i den aktuella 
populationen. Samma in-
strument ger således oli-
ka PPV vid olika preva-
lenser. Sensitivitet (och 
specificitet) är däremot 
oberoende av prevalen-
sen. Termerna kan defi-
nieras utifrån Fakta  1. 

Om vi antar att ett 
screeninginstrument har 

det utmärkta 
värdet 95 pro-
cent för sensitivitet och 95 
procent för specificitet och 
att prevalensen är 1 procent 
kan man räkna ut att PPV 
blir 16 procent, dvs att 16 pro-
cent av dem med positivt vär-
de på screeningen har sjuk-
domen. Skulle prevalensen i 
stället vara 0,5 procent blir 
PPV 9 procent. 

Det betyder att trots myck-
et höga värden på sensitivitet 
och specificitet resulterar 

screeningen i en överdiagnostik, där en-
dast vart 6:e respektive vart 11:e utfall 
är sant positivt. 

Svårt screena rätt vid låg prevalens
Sensitiviteten och specificiteten för 
M-CHAT är inte angivna av Nygren et al 
[1], men det är inte sannolikt att man 
kan uppnå så höga värden som 95 pro-
cent med ett instrument som baseras på 
checklistor och används av många olika 
bedömare i en så stor organisation som 
BVC. (Tillförlitligheten i laboratorie-
prov har vi ingen erfarenhet av, men 
skulle både sensitiviteten och specifici-
teten uppgå till 99 procent blir PPV 50 
procent, vilket torde vara tillfredsstäl-
lande i de flesta sammanhang.) 

Vi menar därför att möjligheterna till 

framgångsrik screening med hjälp av 
checklistor är små för tillstånd med låg 
prevalens. Det är möjligt att checklistor 
fortfarande kan spela en roll vid sekun-
därscreening, förutsatt att man kan 
identifiera riskgrupper på ett tillförlit-
ligt sätt eller att, som man gör i Göte-
borgsstudien, använda checklistor för 
att identifiera en riskgrupp.

Utprovningen av screeninginstru-
ment för sjukdomar med låg prevalens 
innebär också flera praktiska problem. 
Den största utmaningen ligger i att följa 
upp och undersöka ett tillräckligt stort 
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Utprovning av screeninginstrument 
vid låga prevalenser innebär flera me­
todologiska problem. 
Några av dessa problem aktualiseras 
av autismspektrumstudien i Göte­
borg, dock utan att de diskuteras när­
mare där. 
Vi tänker speciellt på dels att alla del­
tagare inte genomför hela screening­
programmet, dels att inga screening­
negativa fall förefaller undersökas 
vidare, vilket omöjliggör upptäckt av 
falskt negativa fall och därmed beräk­
ning av sensitivitet och specificitet. 
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Autismspektrumtillstånd är en neuro-psykiatrisk funktionsnedsättning med multifaktoriell och ofta polygenetisk bakgrund, som brukar karakteriseras av de tre huvudsymtomen: 

•  sociala interaktionssvårigheter •  kommunikations- och språkstörning •  stereotypa och repetitiva beteenden, intressen och aktiviteter. 

Autism är sannolikt inte ett renodlat tillstånd, eftersom det nästan alltid finns tilläggsbesvär som ADHD, ut-vecklings- eller varseblivningsstör-ningar och motoriska svårigheter. Att svårighetsgraden och sym-tomdebuten varierar talar för att både genetiska faktorer och tidig omgiv-ningsexponering är av betydelse för ut-vecklingen av funktionshindret. Den rapporterade preva-lensen av autismspektrum-tillstånd har ökat mellan fem och tio gånger under de senaste 20 åren. Det är dock en kontroversiell fråga om det skett någon verklig ök-ning eller om det handlar om förbättrad dia gnostik eller båda delarna. I både Europa och USA uppskattar man att prevalensen är mellan 0,5 och 1 procent. Det innebär att dessa funktionshinder är en bety-dande börda både mänskligt och ekono-miskt [1].  

Betydande dokumentation finns i dagUnder de senaste två decennierna har stora framsteg gjorts för att förstå och identifiera de sociala kommunikations-svårigheterna hos barn i åldern 2–5 år 

med autismspektrumtillstånd. Det finns i dag en betydande dokumenta-tion över hur vanliga de olika funktions-nedsättningarna är och hur dessa barn skiljer sig från barn med uvecklingsför-seningar och barn med en mer normal utveckling. 
Även om vissa symtom kan visa sig re-dan under spädbarnsåret har hittillsva-rande forskning inte kunnat ta fram sä-ker diagnostik för barn under 2 års ål-der. Longitudinella studier från senare år har dock bekräftat att brister i upp-märksamhet och i riktat socialt samspel vid autism kan vara tydliga under andra levnadsåret och att screening för au-tismspektrumtillstånd bör vara möjlig mellan 2 och 3 års ålder. 

Senare tids forskning stämmer också med äldre retrospektiva studier, där många föräldrar till barn med autism redan under spädbarnsåret anat att barnet är annorlunda, eftersom barnets samspel och gester upplevts som avvi-kande – även om de flesta föräldrar tycks reagera mest över barnets förse-nade språk utveckling [2]. 

Screening vid 2,5-årsbesöket på BVC  I detta nummer av Läkartidningen pre-senterar Gudrun Nygren et al från barn-hälsovården och neuropsykiatrin i Gö-teborgsregionen ett pågående projekt för tidig upptäckt av autism vid 2,5-årsbesöket hos sjuksköters ka på barnavårds-centralen. 
Det handlar om dels en språkscreening med föräldra-frågor och en strukturerad be  dömning av barnets kom-munikation vid besöket, dels en specifik autism scree ning enligt ett validerat ameri-kanskt instrument (M-CHAT [Modified checklist for autism in todd-lers]) till föräldrar och uppföljningsin-tervju vid utfall, dels observation av »joint attention« (ömsesidigt samspel). Preliminära erfarenheter efter ett år talar för att de barn som upptäckts vid screening vid fortsatt utredning bekräf-tats ha svårigheter som föranlett be-handlingsinsatser. Man anger också att 

man troligen upptäckt de allra flesta barnen med autism vid en beräknad prevalens på 1 procent. 

Göteborgsprojektet måste följas nogaErfarenhetsmässigt är det betydande utbildningsinsatser och åtminstone ini-tiala konsultationer som krävs för att införa nya screeningverksamheter inom hälsovården, och det finns anled-ning att följa Göteborgsprojektet med stort intresse. Om resultatet är fram-gångsrikt även på längre sikt, finns det anledning för Sveriges barnhälsovårds-överläkare att diskutera om denna typ av screening kan genomföras på bred front. 
Men innan det kan komma på tal bör screeningverksamheten i Göteborgsre-gionen ha pågått i ytterligare några år så 
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Prevalensen av autismspektrumtill-stånd är troligen 0,5–1 procent.Stora framsteg har gjorts på senare tid för att förstå den tidiga symtombilden.Om preliminärt goda resultat från på-gående försök med screening av au-tismspektrumtillstånd kan bekräftas, kan allmän screening av barn vid 2,5 års ålder komma att införas på lan-dets barnavårdscentraler. 
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studier och Göte-
borgsstudien 
talar för att 2,5 
års ålder kan 
vara rätt tid-
punkt för autism-
screening …«

Allmän screening för autism kan bli realitet vid 2,5-årsbesöketBVC i nyckelposition för tidig diagnos – om studierna håller
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Mycket talar nu för att 2,5-årsbesöket på BVC kan vara rätt tillfälle att screena för   autism. 
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Omfattande forskning under det senaste årtiondet har visat 

att tidig upptäckt av autismspektrumtillstånd och möjlighet 

till tidiga behandlingsinsatser har stor betydelse för barnets 

fortsatta utveckling och prognos [1, 2]. Våra erfarenheter från 

Göteborg talar för att det saknas kunskap om och rutiner för 

att känna igen autism hos små barn. Det saknas också förut-

sättningar för ett effektivt samarbete i form av en vårdkedja 

från barnavårdscentralerna (BVC) till enheterna för utred-

ning och insatser för dessa barn. Ofta har barnen kommit upp 

i skolåldern innan diagnos ställts. 

Utifrån denna bakgrund påbörjades under 2009 ett små-

barnsprojekt i Göteborg med fokus på tidiga tecken på autism 

och andra avvikelser i kontakt och kommunikation. Projek-

tet, kallat »Tidig upptäckt – tidiga insatser«, omfattar tre de-

lar: tidig upptäckt (alla BVC i Göteborg), utredning och dia-

gnostik (enheten för barnneuropsykiatri vid Drottning Silvi-

as barn- och ungdomssjukhus) och tidiga, mångsidiga insatser 

(barn- och ungdomshabiliteringen). Projektets målsättning 

är att tidigt upptäcka autism och andra utvecklingsavvikelser 

i kontakt och kommunikation, att utveckla en effektiv utred-

nings- och vårdkedja samt att få snabb tillgång till individuellt 

anpassade behandlingsinsatser för barn med autism. Projek-

tet följs av flera forskningsstudier. Här presenterar vi kun-

skapsläget kring projektet och implementeringen av nya me-

toder inom barnhälsovården i Göteborg.

Autism
Autism debuterar tidigt, redan under barnets första levnads-

år, och symtomen har stor inverkan på barnets utveckling. 

För barnet innebär det brister i förmågan att utveckla socialt 

samspel med andra och i att kommunicera med ömsesidighet, 

såväl språkligt som icke-språkligt. Samtidigt finns begräns-

ningar och avvikelser i beteendet. Autismspektrumtillstånd 

är biologiskt grundade funktionsnedsättningar med multi-

faktoriell, ofta polygenetisk bakgrund [3, 4]. Olika pre-, peri- 

och postnatala riskfaktorer kan ha betydelse. Symtomen ytt-

rar sig olika hos olika individer och varierar i svårighetsgrad. 

Epidemiologiska studier i Europa och USA under 2000-talet 

visar att prevalensen av autismspektrumtillstånd är ca 1 pro-

cent [5, 6]. Kunskapen hos professionella vad gäller att känna 

igen och diagnostisera autism har ökat, likaså kännedomen 

om symtombilden i samhället i stort, vilket kan förklara den 

ökade prevalensen. Trots det saknas ofta rutiner för hur upp-

täckt ska leda till diagnos och insatser.

Tidiga tecken på autism
För 20 år sedan publicerades i svenska studier de förs ta be-

skrivningarna av symtombilden hos barn under 3 års ålder 

och den tidiga diagnostiken [7, 8]. Under det senaste årtiondet 

har det internationellt funnits ett särskilt intresse för och fo-

kus på den tidiga symtombilden vid autism. Drivkraften i 

forskningen är framför allt målsättningen att genom tidig 

upptäckt av de första symtomen med interventioner kunna 

förändra sjukdomsförloppet, öka inlärningsförmågan, lindra 

sym to men och förhindra sekundära beteendeproblem [9, 10]. 

Eftersom den biologiska bakgrunden är multifaktoriell och 

symtombilden varierar finns det inte något enskilt »prodro-

malt symtom« som alltid visar sig som första symtom. Det är 

möjligt att vi i framtiden, genom genetisk forskning och ökad 

kunskap om epigenetiska faktorers betydelse, kommer att ha 

en annan beredskap för tidig upptäckt och kunskap om olika 

utvecklingsprofiler. Kunskapen i dag grundar sig till stor del 

på retrospektiva undersökningar av barn som fått diagnosen 

autism, liksom på s k högriskbarn (syskon till barn med au-

tism), som följts från nyföddhetsperioden och där en del ut-

vecklat autism och andra inte. 

De symtom som konsekvent återkommer i studier är bl a re-

laterade till bristande förmåga att utveckla ömsesidighet i 

samspel och kontakt med andra, dvs förmåga till delad upp-

märksamhet (joint attention) [11]. Sådan delad uppmärksam-

het kan vara initierad av barnet eller den som barnet är i sam-

spel med. Delad uppmärksamhet handlar om att två personer 

visar tydliga tecken på att samtidigt uppfatta en yttre händel-

se eller ett föremål, t ex genom ögonkontakt eller genom si-
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Autism innebär stora brister i 

förmågan att utveckla social 

kommunikation med andra 

och stora begränsningar i be-

teenderepertoaren. 
Symtomen debuterar under 

de första levnadsåren och 

har inverkan på barnets ut-

veckling. 
Prevalensen av autismspekt-

rumstörningar är ca 1 pro-

cent.
Bakgrunden är biologisk och 

multifaktoriell. Det finns ing-

en specifik biologisk markör. 

Kunskap om tidiga symtom 

är avgörande för tidig upp-

täckt av autism. BVC-perso-

nal har en nyckelroll. 

Tidig upptäckt ger möjlighet 

till behandlingsinsatser av 

betydelse för barnets fortsat-

ta positiva utveckling och 

prognos. 
Det behövs nationella riktlin-

jer för screening inom barn-

hälsovården och en funge-

rande vårdkedja för diagno-

stik och behandlingsinsatser 

för små barn med autism. 
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»Autism debuterar tidigt, redan

under barnets första levnadsår, 

och symtomen har stor inverkan på

barnets utveckling.«
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Tidig screening för autism på BVC diskuterades i Läkar­
tidningen under hösten. Dock finns här metodologiska 
problem, som inte belystes närmare.
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antal barn med negativt screeningre-
sultat. 

Falskt negativt utfall är minst lika all-
varligt som falskt positivt, men att un-
dersöka ett stort antal individer, varav 
flertalet är friska, är resurskrävande 
och kan upplevas frustrerande av en 
högt belastad sjukvård. 

Ofta håller man därför denna grupp 
liten, vilket leder till metodologiska 
problem.

Problem med primärscreeningen
Betydligt högre PPV än 16 procent rap-
porteras i de studier Nygren et al refere-
rar till [3]. Det beror på att man där be-
går ett klassiskt misstag, som brukar 
betecknas som verifikationsbias [4, 5]. 
Verifikationsbias innebär att man på 
grund av låg prevalens adderar högrisk-
patienter, eller redan diagnostiserade 
fall, till en oselekterad grupp i syfte att 
få fler utfall. I en rent oselekterad popu-
lation är prevalensen så låg att endast 
ett fåtal fall skulle kunna upptäckas. 

Genom att addera fall till undersök-
ningspopulationen ökar man antalet 
sjuka i stickprovet och får därmed auto-
matiskt ett högre PPV. Sensitiviteten 
överskattas därigenom och specificite-
ten underskattas [6]. 

Om ytterligare fall inkluderas måste 
man därför justera för detta, genom t ex 
användning av Bayes’ teorem (för ett 
exempel se  Miniscalco Mattson [7]). Av 
samma skäl är det vilseledande att be-
trakta M-CHAT och den uppföljande 
intervjun av föräldrarna till utfallsbar-
nen som ett instrument, vars prediktiva 
värde kan beräknas. Det bör i stället be-
skrivas som två separata instrument. 

Det första M-CHAT som Nygren et al 
[1] använder på en oselekterad grupp 
har låg sensitivitet, specificitet och PPV.  
Den andra metoden, den strukturerade 
intervjun, används emellertid endast på 

dem för vilka M-CHAT utfallit positivt, 
dvs på en selekterad grupp. Ett sådant 
tillvägagångssätt är naturligtvis fullt 
möjligt, men det blir fel om vi betraktar 
dessa två led som en process med ge-
mensamma värden, eftersom de grun-
dar sig på olika populationer. 

Man kan alltså inte utan vidare för-
bättra PPV hos ett instrument genom 
att införa ytterligare en procedur för ut-
fallen. Negativa screeningutfall måste 
följas upp och examineras i bägge leden 
vid utprovningen av en screeningproce-
dur. Detta blir naturligtvis problema-
tiskt för intervjuledet i Göteborgsstu-
dien, eftersom detta består i att fråga 

föräldrarna om de är säkra på de svar de 
gett som markerar utfall. Det förefaller 
oss därför rimligare att detta led hör till 
diagnostiksidan, kanske som predia
gnostik. 

Medvetenhet om metodproblem krävs
Vi har tidigare i år gått igenom ett antal 
screeningstudier, som alla syftat till ti-
dig – före 3 års ålder – identifiering av 
språkstörning [8]. Granskningen visar 
att de flesta studier innehåller allvarli-
ga begränsningar, vilket innebär att 
slutsatser om en eventuell screening-
procedurs möjligheter är svåra att dra. 

Utöver verifikationsbias är det van-
ligt med oklarheter kring vilken målpo-
pulation som avses, snedvriden rekry-
tering, stora och systematiska bortfall, 
små undersökningsgrupper och slutli-
gen problem i samband med val av me-
tod för diagnostik (gold standard). 

För att kunna dra några slutsatser av 
studier som görs inom området är det 
därför viktigt att vara medveten om 
dessa metodologiska problem.

n Potentiella bindningar eller jävsförhållan-
den: Inga uppgivna.
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n fakta 1. Definition av termer

	D iagnostiserad  
	 sjukdom	
Screening	 Positiv	 Negativ	T otalt
Positiv	 a	 b	 a + b
Negativ	 c	 d	 c + d
Totalt	 a + c	 b + d	 a + b + c + d

Sensitivitet är ett sannolikhetsmått på 
instrumentets förmåga att identifiera 
de sjuka eller behandlingskrävande, 
dvs = a/a+c.
Specificitet är ett sannolikhetsmått på 
instrumentets förmåga att korrekt iden­
tifiera de friska, 
dvs = d/b+d.
Positivt prediktivt värde, PPV, är san­
nolikheten att en individ med scree­
ningutfall faktiskt är i behov av be­
handling/har sjukdomen, 
dvs = a/a+b.
Negativt prediktivt värde, NPV, är på 
motsvarande sätt sannolikheten att en 
individ utan screeningutfall verkligen 
ska visa sig vara helt frisk, 
dvs = d/c+d.
Prevalensen är andelen som har sjuk­
domen, 
dvs = a+c/a+b+c+d.


