RehabilitatOrs

@ OMERO an eu curriculuM for
PROJECT visual disabilitiEs
=

®

FONDAZIONE

CHIOSSOMNE

OLTRE LE FRAGILITA

Fallstudie dokument LT4y

Cocchi E., Agrebbe S., Calabria F.

INFORMATION OM VERSION

Dokumentversion Version 1

Leveransdatum 14 april 2023

@MCC BY-NC-SA 4.0

Co-funded by the
Erasmus+ Programme
of the European Union

The European Commission's support for the production of this publication does not constitute an
endorsement of the contents, which reflect the views only of the authors, and the Commission cannot be
held responsible for any use which may be made of the information contained therein



Fallstudie dokument LT4y Projekt oMERO

Innehallsforteckning

MEDICINSK HISTORIK ...ttt 3
FUNKTIONELL KLINISK RAPPORT ....ooiiiiiieeee e 4
PROFESSIONELLA OBSERVATIONER OCH RAPPORTER .......cccccvvieeiiiiieeeeeen 8
REFERENSER......ooiiiii e 17

Sida 2 av 17



Fallstudie dokument LT4y Projekt oMERO
MEDICINSK HISTORIK

L.T. Kon man
Fodelsedatum: 20 april 2018

ICD 9 Diagnoskod

36900- Djupgaende funktionsnedsattning, bada 6gonen, funktionsniva inte narmare
specificerad

ICD 10 Diagnoskod
F84 Genomgripande utvecklingsstorning, ospecificerad
H54 Synnedséttning inkluderande blindhet

Anteckningar

Djupgaende motoriska fardighetsstorningar, bilateral blindhet. Misstankt Leber amau-
rosis.
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FUNKTIONELL KLINISK RAPPORT

FUNKTIONELL KLINISK RAPPORT 2022 L.T. 4 ar

Medicinsk historik och 6vriga aspekter

Allvarlig hypo-virus hos ett barn med tidig debut av Lebers kongenitala amauros. Han
féljs upp for diagnostiska aspekter vid Mondino-sjukhuset (Pavia).

Sedan han kom under var vard sedan 2019 har barnet deltagit i neuropsykomotoriska
traningspass och fatt talterapi tva ganger i veckan. Han genomgar ocksa en arlig cykel
av fysioterapi och synrehabilitering.

Han gar i forskoleklass pa San Pietro-skolan dar han far individanpassad undervisning
och stod fran en utbildningsoperator. Han har fatt intyg om allvarlig handikappssitua-
tion (paragraf 3) och civil invaliditet, vilket ger vissa formaner.

Vid den psykiatriska understkningen den 26/2 noterades bilateral platt-valgus, sarskilt
pa vanster fot, med féljande ordination av ortopediska hjalpmedel. Generellt sett finns
det en aterkoppling pa goda motoriska fardigheter, sakrare kustvag, barnet soker
storre sjalvstandighet och gillar att klattra och évervinna hinder.

Den senaste dgonundersdkningen som gjordes i oktober 2021 visade ingen égonfixe-
ring eller fixering av bada 6gonen, konstant pendular nystagmus och svaga pupillre-
flexer.

1. RELATIONELLA BETEENDEASPEKTER

L.T. &r ett lugnt, leende och kéarleksfullt barn som anvander rost for att kdnna igen och
skilja mellan bekanta personer och framlingar. Han har goda relationer med sina tera-
peuter och uppskattar kroppskontakt med sina vardare, han behéver ofta uppmark-
samhet och fysisk kontakt. BAde tecknen pa Franceschetti, som inkluderar beteenden
som uppvisas av barn med allvarlig synnedsattning, som att trycka och krossa dgonen
med knytnaven eller fingrarna, samt antero-posteriora gungningar av balen, kvarstar.
Dessa beteenden brukar avta efter verbala paminnelser fran vardaren och forstarks
sarskilt under perioder med minskad sensorisk stimulans (hypoafferentation).

2. NEUROPSYKOLOGISKA OCH KOGNITIVA ASPEKTER

L.T. visar delvis samarbete och aven om det har skett viss férlangning av uppmark-
samhetstiderna under de senaste manaderna ar de fortfarande korta och motsvarar
inte hans kronologiska alder.

Vad galler kroppsuppfattning uppvisar L.T. formagan att identifiera olika kroppsdelar
som 6gon, nasa, mun, 6ron, axlar, mage, rygg, armhalor, knan, halar och fotter. Detta
indikerar en forstaelse for topologiska referenser, sarskilt att skilja mellan framsidan
och baksidan av kroppen (mage-framsida/rygg-baksida). L.T. visar ocksa formagan att
identifiera grundlaggande kroppsdelar pa en annan person och, i nédsituationer, pa en
docka.

Nyligen har det skett framsteg i L.T:s formaga att kanna igen och skilja pa enkla former,
inklusive cirklar och kors.
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3. KOMMUNIKATIVA ASPEKTER

L.T. &r ett socialt och uttrycksfullt barn som féredrar verbal kommunikation. Han visar
en stark vilja att kommunicera och uttrycker sig genom varierade ansiktsuttryck. Han
soker aktivt uppmarksamhet fran andra genom fysiska gester och genom att kalla dem
vid namn. Aven om han tenderar att vara mer passiv i konversationer har han spontant
borjat kommentera situationer, aven om det ibland kan vara med stereotypa fraser.

4. SPRAKLIGA ASPEKTER

L.T:s sprak utvecklas kontinuerligt pa ett positivt satt, &ven om det ibland kan vara
repetitivt och ekoiskt. L.T. star infor utmaningar nar det galler att generera/anpassa
uttryck och fraser till sammanhanget pa grund av spraklig omognad. Det semantiska
innehallet ar inte alltid fullt funktionellt eller relevant for sammanhanget. L.T. kan svara
pa enkla frdgor om "har och nu" och bdrjar svara pa fragor som inte ar direkt relaterade
till omedelbart sammanhang. Han vander sig ofta till andra for att dela eller framhé&va
handelser eller ljud som han har hért i stunden.

Pa en fonetisk-fonologisk niva ar L.T:s ordforrad fortfarande ofullstandig: systematiska
och strukturella processer ar narvarande, men de kan betraktas som fysiologiska for
aldern.

L.T. kan kanna igen och namnge féremal som ar bekanta for honom &ven i olika sam-
manhang. Utvidgningen av hans ordférrad begréansas dock av hans taktila erfaren-
heter, men det utokas stadigt i en langsam takt.

Nar det galler morfosyntaktiska fardigheter visar L.T. formagan att konstruer subjekt-
verb-objekt (SVO)-satser. Dock forekommer frekventa fel i anvandningen av fri morfo-
logi, och det finns utmaningar med att anvanda lankad morfologi och att anvanda per-
sonliga pronomen korrekt. Medan L.T. visar forstaelse for enkla satser ar forstaelsen
av satser med medelsvarighet vad galler morfosyntaktisk struktur fortfarande underut-
vecklad.

5. MOTORISK-PRAKTISKA ASPEKTER

L.T. tenderar att ga pa ett indirekt satt med nagot vidgad stédyta, och anvander inte
alltid sina 6vre extremiteter for att utforska eller skydda sig mot hinder. Som ett resultat
ar verbala anvisningar fran hans vardgivare ofta nodvandiga for att undvika skada.
Dock kan L.T. inom neuropsykomotorrummet sjalvstandigt utfora rutinmassiga forflytt-
ningar, som att ga fran dorren till stolen, eller vice versa. L.T. ror sig runt rummets
vaggar samtidigt som han identifierar foremal som bord, stolar, garderober, speglar,
element, osv. Han kan ocksa ta sig 6ver laga hinder och tycker om sensorimotoriska
upplevelser som att gunga och hoppa pa Bobath-bollen, med stéd av en vuxen frami-
fran.

Under den senaste perioden har det skett férbattringar i taktila utforskningsfardigheter,
aven om det fortfarande ligger pad en omogen och otydlig niva. Utforskningstakten har
minskat jamfort med tidigare bedomningar. L.T. visar formagan att skilja olika texturer
at, inklusive slata, grova, randiga och mjuka texturer.
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L.T. kan greppa foremal som placeras i hans hand och han kan soka efter forlorade
foremal under kortare perioder. Han kan ocksa ta foremal fran behallare och sedan
placera dem pa ratt plats, stanga behallarlock eller satta pa skruvkapsyler pa ratt satt.

L.T. visar att han kan k&nna igen vissa vardagsforemal genom att anvanda dem pa
ratt satt, vilket indikerar en betydande forstaelse for objektets funktionalitet.

L.T. visar en hiég grad av uppmarksambhet for ljudstimuli, vilket visas genom hans for-
maga att korrekt orientera sig mot ljudkallan. Han kan ocksa kanna igen bekanta ljud.

6. ASPEKTER AVSEENDE LEK

Det lekfulla uttrycket ar fortfarande framst i den sensorimotoriska fasen. L.T. tycker om
att slappa, kasta och skaka féremal for att hora de tillhdrande ljuden. Han har borjat
engagera sig i funktionell lek och de tidiga stadierna av symbolisk lek, som att mata en
docka eller kamma har, men behover stod fran en vuxen for att gora det.

7. LARANDEASPEKTER

Inte utvecklingsmassigt relevant.

8. ASPEKTER AVSEENDE AUTONOMI, ORIENTERING OCH FORFLYTTNING

Nar det galler autonomi vid matsituationer och klader samarbetar L.T. genom att kla
pa sig och han kan dricka ur en mugg sjalvstandigt. Han forsoker anvanda en sked vid
maltider. Han kan ta av sig ytterrocken, strumporna och skorna nar han klar av sig.

L.T. lar sig att utforska den interna miljon, inklusive att kanna igen mobler och foremal.
Dessutom utvecklar han férmagan att ga langs med vaggar och sjalvstandigt navigera
korta rutter med hjalp av ljud och taktila kallor for orientering. L.T. uppmuntras att ga
sjalvstandigt och anvanda sina motoriska fardigheter avseende hallning, balans och
samordning av rorelser.

L.T. har inte utvecklat en tillracklig kansla for fara. Han tenderar att g& utan att vidta
forsiktighetsatgarder eller anvanda skyddstekniker. Han gar inte alltid langsamt och
nar han navigerar i trappor forlitar han sig oftast pa stod fran medféljande personer.

OVERGRIPANDE OCH PERSPEKTIV
Verifiering av malen i slutat av det framjande projektet:

Uppnadda mal: Skapa en positiv relation med terapeuter, motorisk autonomi; kan be-
namna de viktigaste kroppsdelarna pa sig sjalv.

Delvis uppnadda mal: stimulera och stédja kommunikativ kompetens, befasta kommu-
nikationsrutiner, minska ekoiskt sprak och uppmuntra kontextuell anvandning av ver-
balt sprak, dvervaka fonemiskt lager, berika ordférradet bade receptivt och produktivt,
frAmja korrekt strukturering av meningar och 6ka det, forlanga uppmarksamhetstider
inom lekfulla sammanhang, framja utforskning av foremal pa ett mer moget och precist
sétt, uppratthalla L.T. inom det lekfulla sammanhanget genom att foresla funktionella
spel och de forsta symboliska och fiktiva lekarna, foresla lekfulla aktiviteter som ut-
vecklar de forsta kognitiva och larande uppgifterna sdsom kategorisering, framja spel
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som &r relaterade till kroppsschema (igenkanning av kroppsdelar pa sig sjalv och pa
andra, identifiering av rumsliga relationer mellan kroppsdelar), stimulera motoriska ba-
nor och sensorimotoriska upplevelser.

Baserat pa det som har framhéavts behover en revidering goras av pagaende habilite-
ringsprojekt. Dock bor logopedi- och de neuropsykopedagogiska insatserna behéllas
med en frekvens av tva ganger i veckan och en arlig cykel av fysioterapi. Det ar nod-
vandigt att mobilitets- och orienteringsinterventionen genomférs utanfor anlaggningen
for att ge didaktisk vagledning och framja motorisk autonomi i skolkontexten. Dessu-
tom behdvs en cykel av psykopedagogisk intervention for att stbdja generaliseringen
av forvarvade fardigheter i hemmiljon.

Teamet for 6ppenvard vid rehabiliteringscentret
14 maj 2022
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PROFESSIONELLA OBSERVATIONER OCH
RAPPORTER

Simulering definierad i november 2022

ISTITUTO GIANNINA GASLINI

Istituto di Ricovero e Cura
a Caraftera Scientifico

Patient: L.T. Cod. Kén: M
Fodelsedatum: 20/04/2018 Alder: 0
Anledning till tilltrade och pagaende terapi: utvardering av stangning av framre

kranialfontanellen hos patient med nedsatt syn (hypermetropi +8). Negativ MRI for
intrakraniella problem.

Medicinsk objektiv undersdkning: allvarlig nedsatt syn med tydlig
dgonfixationsbrist. Harmonisk form pa huvudet med en punktformad framre fontanell.
Huvudets omkrets mellan den 25:e och 50:e percentilen.

Smartbeddmning: ingen rapporterad smarta

Diagnostiska och terapeutiska slutsatser: inga neurokirurgiska indikationer,
fortsatt enligt oftalmologiska och genetiska riktlinjer. Onskad utvecklingsutvardering
av barnneuropsykiatri (NPI). Vi star till forfogande for eventuella behov.

Datum: 6/03/2019

Signatur g )
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Fondazione “Istituto Neurologico Nazionale Casimiro Mondino”
Via C. Mondino 2, 27100 Pavia

Datum: 13/04/2022

Patient: L.T. Fodelsedatum: 20/04/2018

Mottagningsrapport

Anledning till besoket: L.T. ar 3 ar och 11 manader gammal for en NPI-bedomning
pa grund av medfédd amaurosis av Leber. Aven en neuropsykomotorisk och tvarve-
tenskaplig sensorisk observation utférdes av NPI och neuropsykomotoriska experter.

Anamnes:

L.T. var i god allman halsa under det senaste aret, sedan den senaste kontrollen (april
2021) med undantag for nagra infektionsepisoder i dvre luftvagarna.

Den 21/05/20 genomgick han genetisk radgivning pa var anlaggning pa grund av miss-
tankt amaurosis av Leber. Den molekylara analysen av 25 gener associerade med
denna sjukdom har méjliggjort dokumentation av heterozygota varianter ¢.180+1G>A,
€.2991+1665 A>G i CEP290-genen. Den molekylara analysen utvidgades till forald-
rarna: fadern var inte barare av nagon variant medan modern var barare av
€.2991+1665 A>G-varianten. | november 2021 genomgick L.T. ultraljud av 6vre och
nedre buken, blodprov, urinanalys, som rekommenderades under den senaste kon-
trollen vid var institution. Dessa tester visade normala resultat.

| februari 2022 genomforde L.T. en kontroll av hjarn-MRI (den féregaende i januari
2019) dar inga vasentliga férandringar i neuroradiologiska resultat hittades. Endast en
linjar signalandring karakteriserad av FLAIR-hyperintensitet dokumenteras i subkorti-
kal vit substans pa baksidan av hogra 6verlagsna temporalgyrus utan nuvarande spe-
cifik betydelse. Mindre FLAIR-hyperintensiteter av icke-specifik gliosbetydelse upp-
skattas i hoger frontal periventrikul&r vit substans och ipsilateral paratriconal.

Sammanfattningsvis stabila fynd; nédvandig korrelation med genetiska data och klinisk
beddmning av behov och tidpunkt for ytterligare kontroll.

| oktober 2021 dgonundersdkning vid Chiossone-institutet: OO genomskinlig horn-
hinna, djup framre kammare, genomskinlig lins. OOM: pendular nystagmus utan tydlig
blockeringsposition. Forsvarsmekanismen indifferent till alternerande ocklusion. HOO:
franvarande visuell fixering, lokaliserar objekt uteslutande genom horsel eller beroring.
Ljusuppfattning narvarande. OO: avtrubbad direkt och konsekvent fotomotorisk reflex.
OOF: hypermetropisk liten papill, trangt. Vid cykloplegi hog hyperopi (+9,00).

Senaste PEV och ERG utférdes vid Gaslini-sjukhuset, arligen, genomférdes 2019 med
oregelbunden morfologi.

Han fortsatte sin rehabilitering vid Chiossone dar han genomférde tva logopedisess-
ioner och tva psykomotorsessioner i veckan. Fysioterapicykeln avslutades i december
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2021; under samma period bdrjade han veckovisa rumsorienteringssessioner och ar-
betade i skolmiljon.

Ur ett motoriskt perspektiv rapporterar modern sjalvstandig god orientering och rorel-
seférmaga hemma. Han anvander horseln mycket for kommunikativa andamal, medan
den taktila kanalen anvands mindre, &ven om den anvants mer an tidigare. Familjen
vande sig till en idrottsférening fér barn med funktionsnedsattningar, dar L.T. sedan
oktober 2021 har deltagit i en cykel- och fotbollskurs en gang i veckan, aktiviteter som
barnet gillar att delta i. Familjen vill gdrna anmala honom till en simkurs i grupp inom
en snar framtid, med tanke péa L:s utmarkta forhallande till vatten.

Nar det galler autonomi tar L. sjalv besticken till munnen men behdver hjalp av en
vuxen for att ta maten fran tallriken med besticken, cyklar med stodhijul.

Spraket definieras som flytande, med ett rikt ordforrad och god kommunikativ intention.

Vad géller visuellt beteende rapporterar modern att L. haller 6gonen mer 6ppna an
tidigare och har huvudet mindre bdjt.

For narvarande gar han pa forskola tre dagar i veckan med god investering och far
stod av en stddlarare under hela skoldagen. Relationen med de andra barnen och
inkludering i klassgruppen ar bra, &ven om modern rapporterar nagra episoder dar han
skulle ha visat sig retsam mot de andra barnen. Han beskrivs som nyfiken, livlig och
socialt kompetent, kan anpassa sig till férandringar. Han kommer bra 6éverens med sin
aldre bror, de leker mycket tillsammans. Han alskar att lyssna pa musik.

Nar det galler den fysiologiska anamnesen &r kosten enligt rapporten regelbunden,
adekvat i kvalitet och kvantitet. Sémnrutin regelbunden vakenhet, sover i sin sang, i
rummet med sina foraldrar, somnar i narvaro av sin mor, séker ibland napp, vilket han
inte anvander vid andra tidpunkter pa dagen.

Neurologisk undersékning:

NPI- och neuropsykomotorisk utvardering: under den aktuella kontrollen framstar neu-
ropsykomotorisk utveckling 6verlag som positivt framatskridande: L. narmar sig sam-
manhanget, mindre ekolalisk, och beréttar ibland dven om sina spelupplevelser
hemma och pa forskolan. De upprepade beteendena som fortfarande &ar iakttagbara i
ogonblick av stérre emotionell stress &r mer kontextualiserade och modulerade nar de
involveras av undersdkaren i meningsfulla aktiviteter. Gungande rérelser uttrycker
upphetsning medan 6gonrérelser som pressas observeras nar barnet "lyssnar” eller
blir vaksamt nar det bearbetar miljdinformation. Han foéredrar rérelsespel framfor de
som kraver anvandning av handerna for att manipulera eller sarskilja med berdring,
vilket istallet kraver mer stdd inom ett mojliggérande och pedagogiskt sammanhang
for att gora beroring mer funktionell for haptiska andamal. Typologiska och spatiala
begrepp samt planering av handlingar behdver fortfarande framjas och stodjas for att
forbattra rorelse i rummet och aven forbattra orientering och autonomi i rérelse.

Vad galler de visuella aspekterna bekréaftas den tillfalliga formagan att lokalisera ett
ljust mal nara ansiktet, mer latt i en halvmork miljo. Blicken karakteriseras av anmark-
ningsvarda égonrdrelser, mindre tydliga an vid tidigare kontroll, samt missriktning av
de visuella axlarna i exotropi. Matningen av synskarpa kan inte testas ens med bete-
endemetoder (Teller Acuity Cards). Bilateral enophthalmos (6gonens nedsjunkande).

Kvarvarande objektivitet karakteriseras av ligamentos laxitet, muskelhypotoni, normal
rorlighet inom granserna, samt bilaterala platta fotter (introducerade korrektionsin-

lagg).
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Noteringar och rekommendationer. Regelbunden uppfélining med fullstdndig ult-
raljudsundersdkning av buken (séarskilt for njurstudier) samt att blod- och urinprov be-
doms vara indicerat.

Det rekommenderas att fortsatta oftalmologisk uppféljning och rehabiliteringsvard vid
Chiossone-institutet, till vilket hanvisning gors, och vi star till forfogande for eventuella
fortydliganden. NPI- och utvecklingsuppfdljning fortsatter pa vart center var 8-10 ma-
nad.

Signatur Q

Sida 11 av 17



Fallstudie dokument LT4y Projekt oMERO

ISTITUTO GIANNINA GASLINI

Istituta di Ricovera & Cura
a Caraftera Scientifico

Patient: L.T. Cod. Kon: M
Fodelsedata: 20/04/2018 Alder: 0

Anledning till bestket och pagaende terapi:
Alder: 7 manader: fédelse: eutocisk forlossning
Nystagmus (skickad av Dr. XXXXXX)

Sedan tvd manader rapporterats okular fixationsbrist for vilken L. genomgick en forsta
oftalmologisk utvardering i privat regi (Dr. YYYY) med resultat av hyperopi, nystagmus
och instabil fixering. Efterféljande oftalmologisk utvardering utférd (november 2018)
vid var institution med resultat av hog hyperopi (+8.00) och recept pa optisk korrigering.

utfért vid Oftalmologisk Operationsenhet (20/11/2018):
- Ogonbottenundersékning med resultat av sannolik hypermetrop pseudopapillit

- PEV-flash: sparning med oregelbunden morfologi dar de framsta komponenterna
knappt ar igenkannbara, visar sig med betydligt reducerad amplitud och 6kad latenstid

- Scotopisk ERG: layout med oregelbunden morfologi dar de framsta komponenterna
knappt &r igenkannbara

- Fotopisk ERG-layout med oregelbunden morfologi dér de framsta komponenterna
knappt ar igenkéannbara.

Nyligen utférd Echo hjarna (9/11/2018) med normala resultat (liten cystisk formation i
vanster choroide plexus). Bedémning av psykomotorisk utveckling utférd vid San
Martino-institutet i Genua. Modern rapporterar att L inte vander sig bort nar han kallas
vid namn eller i narvaro av ljud, men verkar anda lugna ner sig och ler ibland i narvaro
av musik eller ljud. Rapporterad néarvaro av socialt leende. Matning: amning pa mor-
gonen och ibland pa kvallen; inférandet av fasta fodoamnen pabodrjades med god ac-
ceptans av de foreslagna livsmedlen, ingen dysfagi rapporterad.

Planerad 6ron-, nds- och halsutvardering med 6éron-, nas- och halsspecialist vid denna
institution.

Datum: 26/11/2018
Signatur ¥
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ISTITUTO GIANNINA GASLINI

Istituta di Ricovera & Cura
a Caraftera Scientifico

Patient: L.T. Cod. Gender: M
Date of birth: 20/04/2018 Age: 0

Anledning till &tkomst och pagéende terapi:
HGAg hyperopi och misstankt svar synnedsattning
Medicinsk objektiv undersékning:

Scotopisk ERG-sparning med oregelbunden morfologi dar de framsta
komponenterna knappt ar igenk&nnbara.

Fotopisk ERG-sparning med oregelbunden morfologi dar de framsta komponenterna
knappt ar igenkannbara.

Flash PEV-sparning med oregelbunden morfologi dar de framsta komponenterna
knappt ar igenkadnnbara och verkar ha betydligt reducerad amplitud och tkad
latenstid

(se foljande diagram)
Objektiv undersokning
OO framre segment normalt, isokori, djup AC

pupillreflex narvarande, trog och oséker med esotropikorrigering och langsamma
oscillationsrérelser

utfort PEV och ERG OO

fundus mydriasis: OO transparent dioptrar normal cyrioretina, papill med suddiga
kanter utan blodningar, utsondringar eller tecken pa trangsel

autoref mydriasis +8.00 approx
Smartbeddmning: ingen rapporterad sméarta

Diagnostiska och terapeutiska slutsatser. Sparningarna ar forenliga med allvarlig
nedsatt syn och diagnos som ska definieras.

10/04/2019

Signature ¥
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ISTITUTO GLARBMIMNA GASLIMNI GEMOWS, GUARTO UG, OCULISTHCSA
ZERWVIZIO ELETTROFISIOLOGIA DIR. DOTT. CARLO SBURLATI

Palicnt: T Birthdata:  20/04/2018 Code: 173
Eacim dhwta:  TOVTH207S 09: 38
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ISTITUTO GIANNINA GASLINI

Istituto di Ricovero e Cura
a Caraftera Scientifico

Patien: L.T. Cod. Kon: M
Fddelsedatum: 20/04/2018 Alder: 0

Anledning till besdk och pagaende behandling:
Hog hyperopi och misstankt allvarlig synnedséattning
Medicinsk objektiv undersdkning:

Kontrollbesok den 7/10/2019

MRI fran 31/01/2019 visar inga forandringar i supra- och subtentoriella nervvavnader,
mikroftalmiska dgonbulber i OO, ordinerad +8 sph som barnet inte anvander

Under observation i morker verkar barnet sakta folja en ljuskalla nedanfér och i
primarpositionen

OO langsam skaknystagmus
utford cykloplegi OO +9.00 sph

Objektiv undersokning

OO normalt framre segment, isokori, osaker torpedo med esotropikorrigering och
lAngsamma oscillationsrorelser

utfért PEV och ERG

OO fundus (mydriasis) blekhet i mitten av retina periferi
transparenta dioptrar

autoref +8.00, optisk korrigering bekraftad
Smartskattning: ingen rapporterad smarta

Diagnostiska och terapeutiska slutsatser

Allvarligt nedsatt syn med diagnos som ska faststéllas, avvaktar genetiska
undersokningar vid Mondino. Uppféljning om 6-7 manader.

07/10/2019
Signatur ¥
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REFERENSER

Video 1: 4 ar taktilt
Video 2: 4 ar gaende
Video 3 :4 ar orientera sig i rum (rumsreferens)
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