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[ SPRAK 0G NOONAN SYNDRON

I denne artikkelen vil eg prove d formidle og fylle ut bildet vi har av dei spriklege

ferdigheitene til menneske med Noonan syndrom (NS). Eg presenterer funna frd ei

undersoking av 16 (17) barn med dette syndromet. Undersokinga blei utfort i 2013, og har

resultert i to publikasjonar: Selds & Helland, 2016 og Selds, 2024. Saman med funna frd

dei to nemnte publikasjonane vil eg bruke observasjonar frd ein kasusstudie av ein gut,

Roald?, som har NS.

NS er eit syndrom som kan gje mange ulike symptom, ogsd spriklege. Eg vil her prove

d beskrive sprikprofilane til born og ungdommar med NS, med fokus pd ordforrid,

grammatikkferdigheiter og pragmatiske ferdigheiter. I tillegg blei relaterte ferdigheiter som

fonologisk minne, arbeidsminne og visuospatiale ferdigheiter undersokt. Resultata viser

som venta betydeleg variasjon i dei undersokte sprikomrdida, der nokre deltakarar har

normale ferdigheiter, medan ei stor undergruppe av deltakarar viste ujamne og generelt

svake sprakferdigheiter.

Nokkelord: Noonan syndrom, sprikferdigheiter, born, ungdom.

Innleiing

Roald var fedd til termin. Som spedbarn sleit
han med a ta til seg neering og vaks langsomt.
Sprakutviklinga gjekk seint i starten. Eitt ar
gamal kunne han legge klossar inn og ut av
boksar, vinke pa oppfordring, vise kor stor han
var og seie ha de. Ved 13 manader kunne han i
tillegg seie mamma, titt-titt, takk og vaer si god.
Ved ca. 1,7-1;8 begynte han a ga, og han fekk
stadig fleire ord, som ba ‘ball’, e ‘eple’, krakra
‘fugl’, og han kunne synge litt av ‘Bee, bee, lille
lam’. Ved 1;10 kom den ferste toordsytringa:
dee pipp-pipp, og stettepedagogen fortalde at dei
kunne fore sma samtalar. Knappe to ar gamal
fekk han diagnosen Noonan syndrom (NS).

Etter fylte to ar gjekk sprakutviklinga raskare:
ved 2;5 kan han seie: Aja dikke tao toppen min
‘Roald drikk kakao av koppen min’ (eventuelt
‘vil drikke’). Litt seinare kjem meir avanserte

samansetningar: 2;10: Eg isse legge meg, eg bare sti
her og mamma ydde. Ved 3;3 kjem eit tidleg dome
pa metasprakleg refleksjon: Mamma, sant sinn kol
ikkje er sann kal vi har til middag? Ved 4;5 viser
han at han forstar metaforar: Mora snakkar om
at ho har med halar, det vil seie barn, pa tur, og
informanten kommenterer: Eg er den mellomste
halen, 0g Ingrid er den storste. Roald har godt
ordforradd, men visse grammatiske avvik, som vi
ser eit dome pa i denne setningen: Med en gang
vi smaket di, med en gang vi liket di ("Vi likte dei
med ein gong vi smakte dei’). Etter kvart blir
spraket til Roald meir aldersadekvat, med eit lite
unntak for pragmatikk. Ordforradet er godt,
men han kan ha vanskar med a hente fram heilt
presise ord nar han treng det. Nar han begynner
pa skulen, blir det tydeleg at det er vanskeleg &
lese og skrive, og sprakfaga er vanskelege pa
skulen. Roald har bruk for digitale hjelpemiddel,
bade tekst til tale og tale til tekst, men ikkje alle
verktoya er til hjelp.

! Av omsyn til informanten er namnet endra.



Noonan syndrom

NS blei oppdaga av Noonan og Ehmke i 1963. Syndromet
kan bli oppdaga i svangerskapet pa grunn av hjartefeil hos
fosteret eller mykje fostervaeske hos mora, eller det kan bli
oppdaga seinare, da gjerne pa grunn av at barnet ikkje legg
pa seg nok, ikkje veks nok, fordi ein oppdagar hjartefeil
eller fordi ein legg merke til typiske ytre kjenneteikn: lagt
plasserte, bakoverroterte gyre, lang avstand mellom augo,
tunge augelok (ptose) og klare bla eller grone auge.
Diagnosen kan sa eventuelt stadfestast gjennom gentesting
som paviser ein av fleire moglege NS-mutasjonar. Ikkje alle
mutasjonane kan pavisast ved gentest enna.

Vi veit ikkje heilt kor mange som har NS, men ein antar at
det blir fedd om lag éin pr 1000-2500 barn (Mendez &
Opitz, 1985). Det betyr at det blir fedd mellom 20 og 50 med
syndromet kvart ar i Norge, men det er truleg under-
diagnostisert. Noko av det som er typisk for NS, er at det
gir sa ulike utslag, bade i kva for symptom syndromet gir,
og i kor sterke symptoma er (Pierpont et al., 2010). Van der
Burgt et al. (1999) beskriv korleis syndromet viser seg pa
ulike matar, og viser ogsa korleis tydeleg uttrykte kropps-
og ansiktskarakteristika kan koplast til meir uttalte
kognitive utfordringar.

Noonan syndrom og lingvistisk funksjon

NS blei tidleg kopla til sprakvanskar. Dette var kanskje
fordi tidlege studiar typisk inkluderte personar som hadde
tydelege karakteristika og symptomuttrykk (Nora et al.,
1974, Money & Kalus, 1979, Wilson & Dyson, 1982, Wood et
al., 1995). Etter kvart som kunnskapen om syndromet
aukar, gentestinga har blitt betre, og ein diagnostiserer
fleire, inkluderer studiane fleire individ med meir
varierande symptomuttrykk. Da ser ein at nokre individ
har normal sprakleg funksjon, medan ei betydeleg under-
gruppe opplever sprakvanskar pa ulike omrade, serleg det
som handlar om pragmatikk. Dette gjeld spesielt blant
gutar og menn (Wingbermdiihle et al., 2009; Pierpont et al.,
2010; Selas & Helland, 2016; Lazzaro et al., 2020).

Retningslinjene til Noonan Syndrome Support Group viser
at om lag 60 % av pasientane med NS har det ein kan kalle
aldersadekvat pragmatisk sprak, medan dei resterande 40 %
ikkje har det (Romano et al., 2010). Pragmatiske vanskar kan
vere ein del av symptombildet ved autismespektervanskar,
og barn med NS har ofte symptom pa autistiske vanskar,
utan at dei heilt nar diagnosekriteria (Adviento et

al., 2014; Alfieri et al., 2014; Pierpont, 2015). Tolv prosent av
deltakarane i studien til Alfieri et al. (2014) hadde autisme-
spektervanskar. Alexitymi, altsd vanskar med & snakke om
kjensler, er ogsa ein del av dette bildet, og er eit kjent
symptom ved NS (Roelofs et al., 2016; Verhoeven et al.,
2003; Wingbermiihle et al., 2012).

I grove trekk ser det ut til at barn med NS generelt har
normale kognitive evner (Alfieri et al., 2011), men i
foreldrerapportar ser ein at barn med NS likevel blir
rapportert a ha noko svakare ferdigheiter enn sgskena sine
(Pierpont et al., 2014). Ei undersegking viste at 60 % av
deltakarane opplevde leerevanskar i barndommen, og for
enda fleire av deltakarane hadde ein mistanke om
udiagnostiserte leerevanskar (Smpokou et al. 2012). Ogsa
viss ein ser pa utdanningsnivaet til menneske med NS, kan
det sja ut til at syndromet kan fore til milde leerevanskar.

Naylor et al. (2023) fann ut at barn med NS har sveert ulike
nevropsykiatriske profilar, men at dei har auka risiko for
vanskar som ADHD, autismespektervanskar, vanskar med
merksemd og hyperaktivitet og sosiale vanskar som
rigiditet, vanskar med & halde pa vennskap og aggresjon.
Det er kanskje ikkje sa overraskande, da bade sosiale
ferdigheiter og handtering av aggresjon er avhengige av
sprakferdigheiter.

Denne undersekinga

Dette prosjektet har undersekt fonologi, ordforrad, verbale
leeringsferdigheiter, grammatikkferdigheiter, setnings-
produksjon og pragmatiske ferdigheiter. I tillegg har
generelle kognitive evner som visuospatiale ferdigheiter,
korttidsminne/fonologisk minne, langtidsminne og
arbeidsminne blitt vurdert for a fa eit meir heilskapleg bilde
av kognitive foresetnader for sprak hos deltakarane i
undersgkinga.

Totalt 16 deltakarar med NS (17 i Selas & Helland 2016) var
inkludert i undersekinga, fem jenter og elleve gutar

(12 gutar i Selas & Helland 2016), alle fra Noreg. Alderen
varierte fra 6;8 mnd til 15;8 (gjennomsnittsalder 10,5 ar,

SD = 32,4 mnd). Sidan det er relativt fa barn og ungdommar
som far diagnosen NS, omfatta studien eit breitt alders-
spekter. Tolv av deltakarane i denne studien (13 i Selas &
Helland 2016) hadde fatt diagnose ved gentesting, medan
dei resterande fire fekk diagnosen basert pa kliniske trekk.

17



18

Det overordna inntrykket er at artikulasjonen er uproble-
matisk og aldersadekvat, men to av informantane hadde
artikulatoriske problem, som gjorde at dei av og til var
uforstaelege. Desse funna stettar ikkje den sterke tendensen
fra tidlegare undersokingar om at artikulasjon er eit
problem ved NS (sja t.d. Pierpont, 2015 og Roberts, 2022).

Ordforrad er ein viktig indikator pa korleis spraket er.
Ordforradet til deltakarane blei malt ved den norske
tilpassinga av British Picture Vocabulary Scale, andre
versjon (BPVS-II) (Dunn et al., 1997; Lyster et al., 2010).
Barna fekk sja illustrasjonar med fire bilde, testleiaren las
opp eit ord hogt, og barnet skulle identifisere og peike pa
bildet som samsvarte med ordet som blei lest opp.
Standardskare blei rekna ut ved hjelp av den norske
konverteringstabellen for BPVS-II (Lyster et al., 2010). Merk
at det ikkje var konverteringsmalar for sveert lage poeng-
summar, og desse blei derfor markerte som «under X». For
utrekninga blei desse poengsummane behandla som eitt tal
under det spesifiserte talet, til demes blei X <71 rekna som
70.

Forstding og grammatikk blei undersokt med Test for
Reception of Grammar, andre versjon (TROG 2), tilpassa til
norsk (Bishop, 2003; Lyster & Horn, 2009). Denne testen
maler kor godt barn forstar setningar som er gradvis meir
grammatisk komplekse. Testen inkluderer til demes
passivsetningar, korleis ein handterer eintal og fleirtal i
objekt og relativsetningar utan subjunksjon. Testprosedyren
var lik den for BPVS-IL

Ekspressive ferdigheitar og grammatisk kompetanse blei
vurdert ved hjelp av ei norsk omsetjing av det ikkje-
normerte danske Ringsted-materialet (Ege, 1984). Her viste
testleiaren eit bilde og sa ei setning som passa til, til demes
«jenta gar», og sa skulle deltakaren konstruere ei liknande
setning for eit nytt bilde, til demes av ein gut som spring.
Totalt blei 20 sett med setningar med varierande
kompleksitet presenterte, og ulike feiltypar blei registrert.
Morfologiske feil omfatta verbbeyingsfeil, som & gje
‘drikke’ perfektumsforma /drikt/. Syntaksfeil kunne vere
omforming fra sperjande til pastandssetningar, fra passiv til
aktiv form, setningsfragmentering og utelating av element i
béade enkle og komplekse setningar (‘spring’ eller ‘og
spring’ i staden for ‘Han spring’, “‘Han gar med som ein
vogn'’ i staden for ‘Her kjem jenta, keyrande med vogna si’).
Testen fanga opp bade morfologi, syntaks og semantikk.

Valetesten (Andreassen & Jksenholt, 2009) underseoker
auditivt-verbalt korttidsminne og langtidsminne.
Testleiaren les opp tolv korte ord, og deltakarane gjentek sa
mange av orda som mogleg. Denne prosessen blir gjentatt
og registrert ni gonger pa rad. Etter 10-20 minutt blir
deltakarane bedne om a hugse sa mange av dei tolv orda
som dei kan. Testen registrerer ogsa merksemdsspenn ved a
telje tilfelle der deltakaren gloymer ord som dei tidlegare
hadde hugsa.

Naér ein skal snakke, er ein avhengig & raskt finne orda ein
treng, og for a fa det til, treng ein ferdigheiter i merksemd,
fonologi, semantikk, persepsjon, konseptdanning, minne og
motoriske ferdigheiter (Helland et al., 2011). Rask ord-
framhenting blei vurdert ved hjelp av ein Stroop-test
(Lund-Johansen, Hugdahl og Wester, 1996). Deltakarane
fekk sja farga prikkar og blei bedt om a seie fargane pa 48
prikkar s raskt som mogleg. Tida i sekund og talet pa
rettingar og feil blei registrert. Denne testen maler
ordframhenting innanfor eit avgrensa ordforrad og krev
ikkje leseferdigheitar.

Pragmatiske ferdigheiter har blitt vurderte ved hjelp av den
foreldrerapporterte Children’s Communication Checklist,
2nd Edition (CCC-2) (Bishop, 2011), presentert i Selas &
Helland (2016). I denne undersekinga var det med 17 barn
og unge. Her svarer foreldre pa 70 spersmal innanfor
sprakstruktur, pragmatikk og trekk ein typisk finn innanfor
autismespekteret, og ein kan skilje mellom typisk utvikling
og sprakforstyrringar. Ein kan fa to skarar ut av denne: ein
generell komunikasjonsskare og ein skare for sosialt avvik.
Ein kan ogsa rekne ut ein pragmatisk skare.

I tillegg til dei spraklege testane blei arbeidsminne vurdert
ved hjelp av Digit Span-oppgava fra Wechsler Intelligence
Scale for Children, tredje utgave (Wechsler, 1991, 2003).

I framlengs talminne-oppgava blir ei rekkje tal lese opp for
deltakaren i eit tempo pa eitt tal per sekund, og deltakaren
blir beden om & gjenta tala i same rekkefolgje. Dette blir
rekna som ei maling av korttidsminne/fonologisk minne.

I baklengs talminne-oppgava blir ei rekkje tal lese opp for
deltakaren, som deretter skal gjenta tala i omvend rekke-
felgje, for a teste arbeidsminnet.

Rey—Osterrieth Complex Figure Test (ROCF) vurderer fleire
ikkje-verbale kognitive ferdigheiter, inkludert minne,
visuospatiale evner, planlegging, organisatoriske strategiar
og problemloysingsstrategiar, og perseptuelle, motoriske og
visuo-konstruksjonelle evner (Meyers og Meyers, 1995).



I denne testen far deltakarane sja ein kompleks figur og blir
bedne om & kopiere figuren. Etter 20-30 minutt blir dei
bedne om & teikne figuren fra minnet.

Dei ulike testresultata blir samanlikna med standardiserte
normer, der det er aktuelt, og ved a bruke samanliknbare
resultat fra Torkildsen et al. (2015), som bruker mange av
dei same testane med ei relevant informantgruppe atte-
aringar med typisk utvikling. I andre tilfelle er berre
relative skilnader mellom poengsummane blitt nytta for a
diskutere funna.

Berre ein tredel av deltakarane hadde det vi kan kalle for
normalt ordforrad, malt med BPVS. Ti deltakarar fekk sa
lage poengsummar at dei ikkje var dekte av dei norske
skarane, dei fekk berre verdien «under X». For utrekninga
blei det som nemnt sett ein verdi som var X-1. Dette goymer
nokre av dei svakaste resultata i BPVS II. I utrekninga blei
da gjennomsnittsskare 81,31 (SD=16,76). Til samanlikning
rapporterte Torkildsen et al. (2015) ein gjennomsnittleg
skare pa 92,02 (§D=13,90) for deira gruppe attearingar,
medan den normerte poengsummen for attearingar er 99.
Tilsvarande tal for grammatisk forstaing, malt med TROG
2, er 80,06 (SD=20,78), mens Torkildsen et al. (2015) hadde
102. I denne undersgkinga skarar berre sju deltakarar
innanfor normalomradet. Ni deltakarar far poeng under
normalomradet, og fire av dei har sveert lage poeng-
summar.

Resultata fra TROG 2 og BPVS Il ligg ofte, men ikkje alltid,
tett opp til kvarandre. Figur 1 viser korleis kvar deltakar
skara pa desse to testane. Ein bla og ein oransje prikk pa
same vertikale linje representerer ein deltakar. Viss ord-
forrad og grammatikkforstaing er noksa lik, ligg prikkane
neert kvarandre. Deltakarane er sortert etter alder, yngst
mot venstre, eldst mot hogre. Tre deltakarar har merkbart
hegare poengsummar pa ordforstaing enn pa a forsta
grammatikk, medan tre andre viser det motsette monsteret.
Berre to deltakarar hadde skarar innanfor normalomradet
pa begge testane. Dette tyder pa at bade grammatikk-
ferdigheiter og ordforradsferdigheiter har ein tendens til &
vere svake hos personar med NS. Likevel viser trendlinjene
i figuren at desse problema blir mindre alvorlege i vaksen
alder, sjglv om nokre personar med NS framleis opplever
betydelege vanskar.

Ringsted-materialet underseker ogsa grammatiske ferdig-
heiter, neerare bestemt setningsproduksjon, og funna stettar
i stor grad forstdingsfunna fra TROG 2. Samla viser desse
resultata ein betydeleg variasjon i grammatikkferdigheiter
blant personar med NS, og individuelle skilje i forstaing og
produksjon av grammatisk korrekte setningar.

Resultata fra ordleeringstesten viser ogsa individuell varia-
sjon. Sju deltakarar (43,8 %) skara innanfor normalomradet,
medan resten ikkje nadde normalomradet eller dei fullforte
ikkje testen. Berre to har poengsummar innanfor normal-
omradet pa bade BPVS II og TROG 2, og berre ein av desse
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har ogsa hoge skarar pa ordleringstesten. Den typiske trenden
for deltakarar med NS er a starte pa eit aldersadekvat niva,
men deretter glayme ord og oppna lage samla skarar, noko
som indikerer at konsentrasjon og merksemd kan vere utfor-
drande for barn med NS. Ogsa her ser det ut til at deltakarar
har ein tendens til & utvikle aldersadekvate ferdigheiter over
tid.

Ordframhenting varierer ogsa mykje i NS. I Stroop-testen
brukte deltakarane fra 30 til 133 sekund (gjennomsnitt=56,2,
SD=26,6) pa a hente fram orda, og dei yngste deltakarane
trengte rimelegvis lengst tid. Samla for heile informantgruppa
ser vi eit kjent menster med svake resultat som blir mindre
utprega over tid.

Rey-Osterrieth-testen viste skilje i korleis deltakarane oppfatta
og hugsa visuell informasjon. Minimumspoengsummen for
kopiering er 1, maksimal poengsum er 34 (gjennomsnitt 15,2,
SD 11,9). For visuelt minne varierer poengsummane fra 0 til 30
(gjennomsnitt 7,1, SD 9,6). Dette kan delvis tilskrivast at det er
eit stort aldersspenn i NS-gruppa, men resultata varierer fra
adekvate til sveert darlege og er berre delvis relaterte til alder.
Trendlinjene i figuren tyder pa at resultata blir betre med
alderen: Tida det tar & hente fram ord, gar ned, mens evna til a
kopiere og memorere visuell informasjon gar opp.

Arbeidsminnet er ogsa lagare enn i ei samanliknbar gruppe
(gjennomsnitt 8,5, SD=2,9, samanlikna med 11,5, SD 2,8 hos
Torkildsen et al., 2015).

Pragmatiske ferdigheiter blei vurderte ved hjelp av
foreldrerapporten CCC-2 (Bishop, 2011) og resultata blei
samanlikna med informantar fra ei . 13 av 17 barn hadde
generelle kommunikasjonsferdigheiter under grenseverdien
for vanskar. Tre av barna hadde ein profil som tilsa
utviklingsmessige sprakforstyrringar, sju barn hadde
pragmatiske vanskar og tre barn hadde svake kommunika-
sjonsferdigheiter, utan at dei passa inn i nokon av dei
nemnte kategoriane. Barna med NS skarte signifikant
svakare enn ei samanlikningsgruppe med barn med typisk
utvikling, henta fra ei tidlegare valideringsstudie (Helland,
Biringer, Helland & Heimann, 2012).

Viss ein ser dei ulike spraklege testane under eitt, har fire
deltakarar resultat innanfor normalomradet, atte har
generelt svake resultat, medan fire deltakarar har
inkonsekvente resultat med tydelege styrkar og svakheiter.

Testresultata viser at det er vanskeleg a finne ein enkelt
sprakleg profil hos barn og unge med NS. Sprakferdig-
heitene varierer fra normale til under gjennomsnittlege.
Ordforrad viser seg a vere eit utfordrande omrade for
mange. Ordframhenting, reseptivt ordforrad, grammatikk-
ferdigheiter og semantikk ligg generelt under gjennom-
snittet, og syntaks og semantikk er meir paverka enn
morfologi. Verbale leeringsferdigheiter, fonologisk minne,
arbeidsminne og merksemd viser variasjon, og pragmatikk
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er vanskeleg. Visuell organisering og visuelt minne viser
stor individuell variasjon. I tillegg har deltakarane ofte
vanskar med konsentrasjon.

Eit tydeleg funn er at variasjonen ser ut til a vere storre i
NS-gruppa enn i samanliknbare grupper av barn med
typisk utvikling. Dette er ogsa noko ein har sett i tidlegare
studiar, som Pierpont et al. (2010), som viser at medan dei
fleste personar med NS far poeng neer gjennomsnittet pa
spraklege vurderingar, er det ein del deltakarar som har
betydelege sprakvanskar. Det stottar 0g van der Burgt et al.
(1999), i at alvorlege tilfelle av NS aukar variasjonen i
testresultata, og funna stettar Wingbermiihle med fleire
(2009) i at det er vanleg med forseinka sprakutvikling, men
at spraket ikkje lenger er dysfunksjonelt i vaksen alder.
Tidlegare studiar har antyda ein mogleg samanheng
mellom spraklege ferdigheiter og generelle kognitive evner
hos personar med NS. Denne studien stottar denne
tendensen, sidan svak visuell organisering og svake
hukommelsesferdigheiter er observert hos dei fleste
deltakarane, medan berre to deltakarar viser sterk visuell
organisering og visuelt minne. Desse to har ikkje spraklege
ferdigheiter over gjennomsnittet.

Samla sett bidrar funna fra denne studien med nye
innsikter i sprakferdigheitene, og ogsa i somme av dei
underliggande kognitive ferdigheitene som er foresetnader
for sprak, hos barn og unge med NS. Resultata under-
strekar kor stor variasjon det er i spraklege ferdigheiter hos
barn og unge med denne diagnosen, der visse omrade er
meir sarbare enn andre. Det kan vere lurt & ta omsyn til
redusert prosesseringstempo. Dessutan viser det seg
tydeleg at grammatikk og konsentrasjon stadig er
utfordrande omrade hos barn og unge med NS.
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