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Voorwoord

Graag wil ik hierbij mijn begeleider, André Rietmaedanken voor deze mooie kans om onderzoek
te kunnen doen naar het Angelman Syndroom. Aartbdgitn van het proces wist ik nog niet hoe dit
onderzoek vormgegeven zou gaan worden. Juist doerdan vele aspecten een eigen vorm gegeven
kon worden voelde het als ‘mijn’ onderzoek. Medertioor is mijn interesse in onderzoek sterk
vermeerderd, waarbij vooral het belang van (hehd@a) onderzoek aanzienlijk is toegenomen en dit

onderzoek hopelijk een bijdrage levert aan de veeteappelijke wereld.
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Samenvatting

Achtergrond: De neurogenetische aandoening, Angeli@gndroom, wordt gekenmerkt door vele
beperkingen, zoals een vertraagde ontwikkeling etornek, typische gedragingen, slaapproblemen,
epilepsie en een achterblijvende spraak. Dit onaiekzheeft als doel de relatie van kindfactoren
(gedragsproblemen, prikkelverwerking, slaapprobleme fijne/grove  motoriek, cognitieve

ontwikkeling, autisme, epilepsie, visusproblemer} ouderlijke stress en kwaliteit van leven van

ouders in beeld te brengen.

Methoden: 27 patiénten met het Angelman Syndroomdemwegezien door het Expertisecentrum
ENCORE in het Erasmus MC te Rotterdam. Hier werdleBSID-11l en ADOS afgenomen. Ouders
werden bovendien verzocht vragenlijsten in te wufBlOSIK, IQTOL-SF47, LGP, SSP, SDSC,
vragenlijst neuropsychologisch onderzoek). Tijdemst spreekuur op de polikliniek met de

kinderneuroloog/kinderarts werden aanvullende (reelt) gegevens genoteerd.

Resultaten: Ouders met hoge stress rapporteerdesr slaapproblemen (medium effectgrootte) en
problemen met bewegingsgevoeligheid (medium effexttg) in vergelijking met ouders met lage
stress. 1Q van de kinderen had een sterke rel8ta( = -.83) met het ervaren van ouderlijke stress.
Kindfactoren verschilden niet tussen ouders methege kwaliteit van leven en ouders met een lagere
kwaliteit van leven. Uit de multipele regressiegkiein de volgende variabelen een significante
bijdrage te leveren aan (de verschillende subschan) kwaliteit van leven: (combined behavior)
grove motoriek (Beta = -1.45), prikkelverwerking31), cognitieve ontwikkeling (-1.10), stereotiepe
gedragingen (-.88), 1Q (.85), slaapproblemen (.8gpgrental impact- time) zelfverwonend gedrag (-
.72); (temperament and moods) 1Q (.53).

Conclusie: Er blijkt geen duidelijke relatie te reiussen kindfactoren, zoals slaapproblemen,
gedragsproblemen en prikkelverwerking met ouderlgkress. 1Q blijkt hierop een uitzondering te
zijn, waarbij een lager IQ een belangrijke bijdratgvert aan het ervaren van ouderlijke stress. Op
het niveau van subschalen van de testen blijkereragt slaperigheidproblemen en problemen met
bewegingsgevoeligheid een gemiddelde relatie tbdrelmet het ervaren van ouderlijke stress. Er
blijkt enige relatie te zijn tussen gedragsproblamprikkelverwerking, slaapproblemen, cognitieve
ontwikkeling, grove motoriek en 1Q met kwaliteinvaven. Op subschaalniveau blijkt er geen relatie

te zijn tussen kindfactoren met kwaliteit van leven
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1. Inleiding

1.1 Angelman Syndroom

Het Angelman Syndroom (AS) is een neurogenetisene@ening die wordt gekenmerkt door
vertraging in de cognitieve ontwikkeling, motoriedn typische gedragingen. Wat betreft de
ontwikkeling worden ernstige mentale deficiéntieszign met een vaak afwezige spraak- en
taalontwikkeling (le Coultre & Brouwer, 2006; Pe€heron et al., 2008). De cognitieve vaardigheden
zijn sterker ontwikkeld dan de taal- en motorisslaardigheden en de receptieve sterker dan de
expressieve taalvaardigheden. De ontwikkelingsuoitten van deze kinderen zijn gerelateerd aan het
genotype, met een deletie van de maternale 15q3 Biglslechtere uitkomst in vergelijking met non-
deletie. Kinderen met het non-deletie type sconeralle aspecten van de ontwikkeling beter, met

uitzondering van expressieve taalvaardigheden {[Beman et al., 2010).

Kinderen met het Angelman Syndroom vallen op daor Yrolijke gedrag, vanwege de soms
spontane lachbuien, het proactief sociaal contettpvervioedig glimlachen en hun uitbundigheid (le
Coultre & Brouwer, 2006; Pelc, Cheron et al., 20@8) zijn tevens gefascineerd en opgewonden door
watergerelateerde objecten (Didden, Korzilius gt28108).Deze vrolijke kant van het syndroom gaat
echter ook gepaard met negatieve kanten, waarostdeeotype gedragingen. Daarbij wordt het
syndroom tevens gekenmerkt door epilepsie, aufstipedrag en slaapproblemen (le Coultre &
Brouwer, 2006; Pelc, Cheron et al., 20a8% motoriek van deze kinderen is karakteristiekvendt
gekenmerkt door schokkerige en bevende beweginigestalctisch aandodkVilliams, Beaudet et al.,
2006).

Het Angelman Syndroom wordt veroorzaakt door edirgjeaan expressie op het ubiquitine
ligase gen UBE3A op de maternale chromosoom 154B1-qok wel deletie genoemd (Williams,
2005; le Coultre & Brouwer, 2006; Pelc, Cheron kt 2008). Volgens onderzoekers (Stalker &
Williams, 1998) kan het syndroom worden geclassdid in 6 categorieén: typische, grote deletie van
de maternale 15q11-gq13 regio; minder typische cbemmale anomalieén in 15q11-q13 regio;
paternale UPD van chromosoom 15; imprinting musagieidentificeerd door abnormale methylatie
patronen; mutaties in het UBE3A gen; en normaleetisthe uitkomsten, maar met klassieke BS.
disfuncties op het UBE3A gen zijn de oorzaak varfydeeke, klinische en gedragsaspecten van de
kinderen met het Angelman Syndroom. De meest vonekale categorie, 70 %, heeft een deletie met
een ernstig klinische fenotype. De neurologiscimegedragskenmerken worden bovendien beinvioed
door leeftijd, cognitief niveau, bijlkomende genelis defecten, epilepsie, medicatie, thuissituatie e
ouderlijke genen (Williams, 2010). De epileptisckenmerken kunnen verklaard worden door
disfunctie van het centrale zenuwstelsel voor BEBA-gen, tijdens en na de neurale ontwikkeling

(Williams, 2005). Tevens wordt AS gekarakterisedodr geretardeerde hersenmaturatie vanwege een
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vertraagde myelinisatie (tekort aan witte stof)etdbor vindt een verminderde verdikking plaats van

de corpus callosum plaats en worden de ventrilais Verbreed (Harting, Seitz et al., 2009).

Het diagnosticeren van het syndroom kan de nggligblemen met zich meebrengen. Op de
vroege kinderleeftijd laten kinderen met AS narkefijet-specifieke klinische kenmerken zien die
door meerdere stoornissen of ontwikkelingsvertrggim gekenmerkt kunnen worden, zoals
microcefalie, epilepsie, globale ontwikkelingsacstand en/of een beeld dat ook gezien wordt bij
andere vormen van infantiele encephalopathie. @pddeeftijd, zo rond 3-5 jaar, kunnen de kinderen
met AS beter gediagnosticeerd worden door afweziigaak, extreem vrolijke gedragingen, ataxie en
houterige bewegingen. Een correcte diagnose kareemeEEG worden aangetoond (Williams, 2005;
Williams, 2010), maar tegenwoordig wordt de diagnesoral bevestigd met behulp van klinisch
genetisch onderzoek. De prenatale ontwikkelingdgedenis van kinderen met AS wordt gekenmerkt
door een aanvankelijk normale prenatale ontwikkglmet een normale hoofdomtrek en afwezigheid
van geboortedefecten, waardoor diagnostiek ver@enokilijkt kan worden. Voedingsproblemen
kunnen wel aanwezig zijn bij de neonaat, maar dei@kelingsvertraging is vaak pas aan te tonen na
6-12 maanden. Bij het Angelman Syndroom is sprakeeen vertraagde ontwikkeling maar er is geen

verlies van vaardigheden (Williams, Beaudet et24l06).

De klinische kenmerken van het Angelman Syndroamnkn onderverdeeld worden naar
frequentie van voorkomen. Onder de consistente keten, welke altijd aanwezig zijn, vallen de
ontwikkelingsvertraging, bewegings-/evenwichtsstegr frequent lachen/vrolijk gedrag, prikkelbare
persoonlijkheid, stereotype gedragingen en spramathingen. De frequent voorkomende kenmerken
(meer dan 80 %) zijn vertraagde onevenredige gmhbofdomvang, epileptische aanvallen en een
abnormaal EEG. Associaties die voor 20-80 % vooskorbij kinderen met AS zijn een plat
achterhoofd, occipitale groef, uitstekende tongg/zlikklachten, voedingsproblemen of abnormaal
voedingsgedrag, brede mond en uit elkaar geplaatelen, frequent kwijlen, overmatig
happen/kauwen, strabismus, toegenomen sensitivitgit hitte, abnormale slaap-waak cyclus en
verminderde slaapbehoefte, scoliose, constipatieeenfascinatie voor water (Williams, Beaudet et
al., 2006).
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1.2 Kind- en ouderfactoren
1.2.1 Gedragsproblemen

Het Angelman syndroom wordt ook gekenmerkt doordragsproblemen, zoals
spraaktekorten, excessief lachen, hyperactiviteirte aandachtspanne, slaap- en eetproblemen,
agressie, driftbuien, kauwen en repetitieve enestgpe gedragingen. Onderzoek toonde aan dat
gedragsproblemen bij beide seksen voorkomen enalleeteeftijden waarneembaar zijn (Summers,
Allison et al., 1995).

De gedragsproblemen van deze kinderen gaan barergBpaard met ouderlijke stress,
waarbij kinderen met ontwikkelingsvertragingen mgedragsproblemen laten zien en er is een sterke
relatie tussen ouderlijke stress en de ernst varvéioonde probleemgedrag. Gedragsproblemen
dragen in een hogere mate bij aan ouderlijke stlessde cognitieve beperking van de kinderen.
Kinderen met een beperking en/of beperkte socigtlerdctievaardigheden vormen een groter risico
voor problemen met angst, depressie en agressiebijuders (Baker, Blacher et al., 2002; Baker,
Mclntyre et al., 2003).

1.2.2 Prikkelverwerking

Een kenmerkend probleem van het Angelman Syndroemde disfunctionerende
prikkelverwerking, in vergelijking met normaal onkkelde kinderen. Kinderen met het Angelman
Syndroom zoeken naar prikkels en reageren andezstypglijke prikkels vanwege de tekorten die zij

ervaren in de expressieve vaardigheden (Walz &riga;a2006).

Bij kinderen met autisme worden problemen waargemorm de prikkelverwerking, in
vergelijking met normaal ontwikkelende kinderen. &orden op alle aspecten van de Short Sensory
Profile lagere scores waargenomen (Tomchek & D@@®7). Tevens laat onderzoek van Rogers,
Hepburn et al. (2003) zien dat kinderen met autisogelagere scores laten zien op de factor ‘geur en
smaak’, in vergelijking met kinderen met het fragie syndroom, ontwikkelingsstoornissen en

normaal ontwikkelende kinderen.

1.2.3 Slaap

Een veelvoorkomende kenmerk bij het Angelman Syoiraijn de slaapproblemen van deze
kinderen, die bovendien geassocieerd zijn met gla#femen bij ouders en meer ouderlijke stress
(Goldman, Bichell et al., 2012). Slaapproblemen &meel voor bij kinderen met Autisme Spectrum
Stoornissen en zijn eveneens van invioed op deiteialan leven van kinderen en hun families
(Reynolds & Malow, 2011).
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Het Angelman Syndroom wordt mede gekenmerkt door \eminderde totale slaaptijd,
verhoogde inslaaptijd, verstoorde slaap door néphttwaken, verminderde REM-slaap en meer
beenbewegingen, maar deze slaapproblemen vermimdearée kindertijd (Bruni, Ferri et al., 2004,
Pelc, Cheron et al., 2008). Andere slaapproblenjerstaapwandelen, enuresis, tandenknarsen, slaap-
/ademhalingsproblemen (ook wel dyssomnieén genadbedporzaken van deze slaapstoornissen zijn
gerelateerd aan de pathofysiologie van het syndrowmar ook aan andere factoren zoals de mate van
mentale retardatie, vertraagde spraakontwikkelmgetorische disfuncties (Bruni, Ferri et al., 2p04
Slaapproblemen bleken bovendien geassocieerd nhepsip. Maar liefst 69 procent van de kinderen
met epilepsie vertoonde slaapproblemen (Conanterhit al., 2009), ten opzichte van 25 % in de

algemene Nederlandse kinderpopulatie (van Litsepiiaumans et al., 2010).
1.2.4 Autisme

Autisme Spectrum Stoornissen zijn neuropsychidtés@aandoeningen, gekenmerkt door
disfunctie in sociale interactie, communicatie @ordstereotype gedrag (Reynolds & Malow, 2011).
Er is veel overlap met het Angelman Syndroom. Irdee onderzoeken zijn al relaties gevonden
tussen autisme en het Angelman Syndroom. PeteesjdBe et al. (2004) toonden aan dat kinderen
met AS gedrag vertoonden, overeenkomstig met aetisnogelijk door de rol van disregulatie van
het UBE3A-gen. Volgens Bonati, Russo et al. (20fjf) chromosomale regio’s van het Angelman
Syndroom van belang voor Autisme Spectrum Stooenig&SS). Bij kinderen met het Angelman
Syndroom werden verschillende autistische kenmedeen in het autism diagnostic interview-
revised (ADI-R) en op de autism diagnostic obséowatschedule (ADOS). Er werd echter
geconcludeerd dat de repetitieve sensorische eoristiie gedragingen toe te schrijven zijn aan een

laag ontwikkelingsprofiel in plaats van aan eenséisthe stoornis.

In een ander onderzoek (Trillingsgaard & Osterga2004) werd bovenstaande conclusie
bevestigd. Er werden in dit onderzoek 16 kinderst het Angelman Syndroom onderzocht met de
ADOS. Uit de resultaten kwam naar voren dat madstlilO kinderen binnen de categorie ‘Autisme’
vielen en 3 kinderen binnen de scorecategorie Shuti Spectrum Stoornis’. Ook hier bleek dat
autisme overgediagnosticeerd zou kunnen worderkibgeren met AS vanwege de lage mentale
leeftijd. Het Angelman Syndroom zou beter gekanadterd worden door eevertraging van de
ontwikkeling en autisme wordt juist gekenmerkt damn afwijking van de ontwikkeling. Deze
veronderstelling werd bevestigd door onderzoekMass en Howlin (2009). Er is een waarneembare
overlap tussen Angelman Syndroom en Autisme SpactBtoornis. Kinderen met het Angelman
Syndroom vertonen wel meer flexibiliteit in hun gegl dan kinderen met autisme (Didden, Sigafoos
et al., 2008).
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1.2.5 Ouderlijke stress

Volgens Baker, Mcintyre et al. (2003) hebben kiedemet ontwikkelingsvertragingen meer
gedragsproblemen die op hun beurt leiden tot meeledijke stress, wat bevestigd wordt door
onderzoek van (Wheeler, Skinner et al., 2008) akztt2zien dat toegenomen probleemgedrag, maar ook
verminderde sociale steun, significant gerelategndaan meer ouderlijke stress. Slaapproblemen van
deze kinderen zijn geassocieerd met slaapprobldiijeruders en meer ouderlijke stress (Goldman,
Bichell et al., 2012). De kwaliteit van de slaam Veet kind is voorspellend voor de kwaliteit vaaeg
van de moeder, die vervolgens weer een voorspslieor gemoedstoestand, stress en vermoeidheid
van de moeder. De slaapkwaliteit werd beinvioedr da 's nachts vaker wakker worden om te
kunnen zorgen voor het kind. Moeders van kinderet staapproblemen bleken tevens vaker te
kampen met depressieve symptomen, vermoeidheiddayeslapen, meer ouderlijke stress en

overbelasting van de opvoeding (Meltzer & Mind2007).

Ouders van kinderen met het Angelman Syndroom érelieel behoefte aan kennis over de
beinvioedbare aspecten voor de ontwikkeling ertdekomstbeeld van hun kinderen en kampen met
een hoge mate van controleverlies en depressiexelgms. Vooral van invlioed was de angst voor de
negatieve consequenties voor zichzelf, waardoanigtj in staat zijn een ‘eigen’ leven te leidenn(va
den Borne, van Hooren et al., 1999). Volgens Knusse Sloper (1992) vinden ouders, vooral
moeders, bepaalde aspecten van hun kind strezead$, de gedragsproblemen, slecht functionerende
vaardigheden en problemen vanuit de handicap. @dkra gebeurtenissen en problemen binnen de

familie hebben invioed op de ouderlijke stress.

Ook bij ouders van kinderen met autisme is veealedijke stress waar te nemen. Zo
rapporteerden ouders mindere slaapkwaliteit in elgkijng met ouders van normaal ontwikkelde
kinderen vanwege andere slaappatronen, vroegerewakkrden en kortere slaaptijden (Meltzer,
2008). Niet alleen slaapproblemen van kinderen gpgoraard met ouderlijke stress bij kinderen met
autisme, ook problemen met regulatie, emotie en kteeren een bijdrage aan maternale stress en

externaliserende problemen met paternale stresagReCarter, 2008).
1.2.6 Kwaliteit van leven

Stress en probleemgedrag van het kind spelen njlogeln rol in moeders beleving van een
mindere kwaliteit van leven door een toename veesst Een lage kwaliteit van leven was gerelateerd
aan stress en depressie. De kwaliteit van lever Wwgrouders van een kind met het fragiele X
syndroom voornamelijk bepaald door gezondheidstsssiWheeler, Skinner et al., 2008). Ook
kinderen met het Angelman Syndroom ervaren veebry#izeidsissues waardoor er mogelijk in dit

gezin een mindere kwaliteit van leven kan bestaan.
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Griffith, Hastings et al. (2011) lieten zien datdews van kinderen met het Angelman
Syndroom hoog scoren op psychologische distresslelSuhebben meer risico op stress en
gezondheidsproblemen wanneer zij kinderen hebberearezeldzame genetische afwijking. Ouders
van kinderen met het Angelman Syndroom gaven aarzelaeen hoger gevoel van eigenwaarde
hadden maar meer verlies van controle omdat zeleethadden vast te zitten aan hun kind. Tevens
scoorden ouders hoog op angst en depressieve sympi®it wordt bevestigd door onderzoek van
Petry, Maes et al. (2009). Hierin wordt aangetodatkwaliteit van leven van ouders geassocieerd is
met medische problemen. Een negatief effect opfysi¢ke welzijn zijn de gezondheidstoestand,
aanwezigheid van eetproblemen en het gebruik vadicaie. Leeftijd, geslacht en bewegings- en

sensorische beperkingen hebben in deze studieefieen
13 Reden van onderzoek

Er is al veel onderzoek gedaan naar het Angelmawdregm en beinvioedende factoren
hierop. Er is echter nog geen onderzoek gedaandeagaiatie van diverse kindfactoren met kwaliteit

van leven en ouderlijk stress.

Het is belangrijk om te weten welke aspecten toemmauderlijke stress en verminderde
kwaliteit van leven leiden, zodat ouders beter fgeineerd kunnen worden. Mogelijk kan, via
behandelmethoden, het functioneren verbeterd wordandraaglast worden verminderd. Als de
negatieve gevolgen van het hebben van een kind ABetbeter in kaart is gebracht, kan op
beleidsniveau bepaald worden welke zorg er voodddian met Angelman Syndroom en hun ouders
moet worden gefaciliteerd. Hiervoor is het van bglam te kijken welke specifieke kindfactoren voor
meer ouderlijke stress en een verminderde kwalit leven zorgen. Eerder onderzoek heeft zich

hier niet op gefocust.

Voor cognitie is het duidelijk dat een vertraagawikkeling kan leiden tot meer ouderlijke

stress. Het is echter niet duidelijk wat de actaeid doet voor kwaliteit van leven.

Voor het kunnen geven van behandeling en begeteidivet duidelijk worden welke aspecten
van het gedrag leiden tot meer ouderlijke stresse@m verminderde kwaliteit van leven. Eerder
onderzoek heeft zich gefocust op welke gedragimyeblematisch zijn, maar niet op de invioed van

deze problemen voor ouderlijke stress en kwakiit leven.

Wat betreft de prikkelverwerking is het van belaimg sterke en zwakke aspecten in kaart te
brengen, om zo ouders te informeren waardoor zeshijlodet kind beter kunnen begrijpen. Een beter
begrip van (effecten van) problemen in de prikkekarking kan leiden tot inzichten die kunnen

worden ingezet om interventies te ontwerpen oketdeteren (Walz and Baranek, 2006).
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Als duidelijk wordt welke slaapproblemen bij kindarmet AS het meest voorkomen, kan er
een interventie worden opgezet, waardoor slaapgpmdah en hiermee de ouderlijke stress verminderd
worden. Onderzoek van Wiggs en Stores (2001) lnatea dat een succesvolle behandeling van
slaapproblemen bij kinderen met een mentale bempgen gedragsproblemen de stress vermindert en

de tevredenheid van slaap bij ouders meer vergroot.

Eerder onderzoek laat al zien dat kinderen met Aistesche trekjes vertonen. Het is niet

duidelijk wat dit gedrag voor relatie heeft met etlijke stress en kwaliteit van leven.
1.4 Hypothesen

In dit onderzoek wordt gekeken naar de relatie kimdfactoren met ouderlijke stress en
kwaliteit van leven bij het Angelman Syndroom. Erden aantal deelvragen te formuleren. Er zal
gekeken worden naar de relatie van kindfactorenauderlijke stress en kwaliteit van leven. Onder
kindfactoren vallen de componenten: probleemgedrakkelverwerking, slaapproblemen, cognitieve
ontwikkeling, fijne/grove motoriek, autisme, typeletie, epilepsie en visusproblemen. Ouderlijke
stress en kwaliteit van leven zijn hierbij de afkelijke variabelen. Er wordt gekeken naar de relati
van alle afzonderlijke kindfactoren met ouderlijggess en kwaliteit van leven. Daarnaast zal er
gekeken worden naar de relatie met probleemgegrégielverwerking, slaapproblemen, cognitieve
ontwikkeling en fijne/grove motoriek op ouderlijstress en kwaliteit van leven. Verwacht wordt dat
naarmate er meer problemen worden ervaren er mekrlgke stress en een verminderde kwaliteit
van leven waarneembaar is. In figuur 1 is weergegdwe de kindfactoren, genoemd in termen van
vragenlijsten en screeningsinstrumenten, gerelhtagr met ouderlijke stress en kwaliteit van leven

(afhankelijke variabelen).

LGP
+SSP
+SDSC ]
*Vragenlijst *Ouderlijke stress *BSID

neuropsychologisch *Kwaliteit van leven "ADOS
onderzoek

Figuur 1. De relatie van kindfactoren, genoemd in termenwagenlijsten en

screeningsinstrumenten, met ouderlijke stress aliteit van leven (afhankelijke variabelen).
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2. Methode

2.1 Respondenten

De steekproef van dit onderzoek bestaat uit 27ekiem van 3 tot en met 16 jaar met het
Angelman Syndroom (met gemiddelde leeftijd M = X8anden en SD = 54 maanden). In tabel 1
zijn de beschrijvende gegevens weergegeven vamee&psoef in dit onderzoek voor geslacht, type

deletie en aan-/afwezigheid van epilepsie.

Tabel 1

Beschrijvende gegevens van de steekproef (N = 27)

N percentages

Meisjes 12 445 %
Jongens 15 55,6 %
Microdeletie (deletie van maternale 15911-q13 regio 17 63 %
UPD (Paternale UPD van chromosoom 15) 4 14,8 %
Imprinting defect (imprinting mutaties) 2 7,4 %
UBE3A mutatie (mutaties in het UBE3A gen) 4 14,8 %
Epilepsie (of in remissie) 23 88,5 %
Geen epilepsie 3 11.5%

2.2 Procedure

De patiénten in dit onderzoek worden gezien dooEx@ertisecentrum ENCORE (Erfelijke
NeuroCognitieve Ontwikkelingsstoornissen Rotterdarasmus MC) in het Sophia Kinderziekenhuis,
onderdeel van het Erasmus MC Rotterdam. Het espedtrum heeft als doel het optimaliseren van
de patiéntenzorg door centrale, protocollaire fellap. Veel van de patiénten worden gezien in hun
eigen ziekenhuis, maar nemen deel aan het exmemtisam om alle informatie te bundelen. Hierdoor
kan er wetenschappelijk onderzoek plaatsvinden.iéftah worden hier gezien door de
kinderneuroloog en kinderarts. Tevens wordt er afspraak gemaakt bij de neuropsycholoog en
eventueel bij de diétiste, logopediste, klinischegeeus en een kinder- en jeugdpsychiater. Op 816,
en 15 jaar wordt een neuropsychologisch onderziagkwnerd om het longitudinale beloop te volgen

en te verbeteren.

De data in dit onderzoek zijn verkregen door middean vragenlijsten en

screeningsinstrumenten.
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2.3 Meetinstrumenten

Voor dit onderzoek is gebruik gemaakt van vragstdi) en de screeningsinstrumenten BSID-
Il en ADOS. De Bayley Scales of Infant and Toddbevelopment, third edition (BSID-II1)(Bayley,
2006) brengt de ontwikkeling van een kind in bee#t betreft de motoriek (grove en fijne), cognitie
en taal (expressief en receptief). In het onderzgeklleen gebruik gemaakt van de subschalen
motoriek (grove en fijne) en cognitie. Er wordt ggk gemaakt van de US normen, omdat er op dit
moment geen Nederlandse normen beschikbaar zijwoEit bij de BSID een aantal items afgenomen
door een getrainde psycholoog om zo het niveadwaationeren op cognitief en motorisch gebied te
bepalen. Aan de hand van de score kan een leefjijimlent berekend worden. Dit instrument is
normaliter geschikt voor kinderen tot 3% jaar, maardt in dit onderzoek voor alle proefpersonen
gebruikt. Er is geen BSID speciaal voor kinderen ean achterstand in de ontwikkeling en dus geen
goede normgroep om mee te vergeliken. Omdat kerdenet het Angelman Syndroom zich
ontwikkelen tot waar een kind van 3 jaar zich okkeit kan er toch een indicatie worden gegeven
van het niveau van functioneren. Deze indicatietmust voorzichtigheid wordt geinterpreteerd, daar
het geen betrouwbare instrument is voor kinderaebale 3% jaar. Het nadeel van deze test is dat er
afgekapt wordt na vijf opeenvolgende fouten. Mggekunnen kinderen andere hogere cognitieve
functies wel uitvoeren, maar daar wordt niet naake§fen als de test wordt afgekapt. De
betrouwbaarheid van dit instrument is hoog. Voggnitie is de gemiddelde betrouwbaarheid 0.91,

voor fijne motoriek 0.86, en grove motoriek 0.9h{Ry, 2006).

De Autisme Diagnostisch Observatie Schema (ADOS}Ld&utter et al., 2001/2008) is
afgenomen door een getrainde psycholoog om eesifatatie van de aard en ernst van autisme te
kunnen geven en om de sociale communicatie in teebtengen. De ADOS maakt gebruik van 4
modules, gebaseerd op leeftijd en ontwikkelingsniveran het kind. Module 1 wordt gebruikt
wanneer het kind geen spraak of losse woordjeshaan. Module 4 wordt gebruikt wanneer er
sprake is van vloeiend taalgebruik (bij adolesagtdwassenen). Voor deze studie is alleen gebruik
gemaakt van module 1, omdat de onderzochte kindereinig tot geen spraak vertonen. De
activiteiten bij deze module zijn onder anderej‘gpel’, ‘reactie op naam’ en ‘wederkerige sociale
glimlach’. De scores worden ingedeeld in vijf donei, te weten ‘taal en communicatie’,
‘wederkerige sociale interactie’, ‘spel’, ‘sterepéy gedragingen en beperkte interesses’ en ‘overige
afwijkende gedragingen’. De interne consistentideast voor sociale interactie van 0.51 tot 0.82,
voor communicatie van 0.58 tot 0.67 en voor stgmmtgedrag van 0.07 tot 0.44. De interne
consistentie is voor module 1 en 2 hoger dan voodute 3 en 4. Er wordt uiteindelijk een type
classificatie gegeven: autisme, autisme spectraorsis of geen autisme spectrum stoornis (Lord,
Rutter et al., 2001/2008). Er wordt bovendien ekmdche conclusie gegeven door de psycholoog.
Het kan zijn dat het ontwikkelingsniveau van heickizodanig laag is dat er geen classificatie mag

worden gegeven.
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Verder is er gebruik gemaakt van vragenlijsten itnodderzoek. Ouders kregen een aantal
vragenlijsten, welke zij verzocht werden in te gallwanneer zij op de polikliniek kwamen. Allereerst
is er een basisvragenlijst voor neuropsychologisoderzoek van kinderen. Deze vragenlijst is
opgesteld door de neuropsycholoog om basisgegavéasirt te kunnen brengen. Bij deze vragenlijst
wordt er informatie ingewonnen over de ouders vedtdft de thuissituatie, werksituatie en behaalde
opleidingen. Er wordt informatie ingewonnen over kied wat betreft geslacht, leeftijd, geboorteland

vorm van opvang en bijkomende problematiek.

Voor het in kaart brengen van slaapproblemen eapshaakritme van de kinderen is de
Nederlandse vertaling van de Sleep DisturbanceeSkal Children (slaapverstoringsschaal voor
kinderen, SDSC) gebruikt (Bruni, Ottaviano et #096). Hier komen stellingen aan bod als ‘hoeveel
uren slaapt uw kind gemiddeld per nacht’, ‘het kiradt 's avonds moeilijk in slaap’ en ‘het kind is
overdag slaperig’. Er wordt gescoord met behulpem 5-punts Likertschaal, met als score nooit (1)
tot altijd (5). Er wordt hierna een indeling gemiaa&or de subschalen ‘stoornissen bij het in slaap
vallen en blijven’, ‘slaap ademhalingsstoornissefproblemen met wakker worden’, ‘slaap-
waaktransitieproblemen’, ‘extreme slaperigheidpeai@n’, ‘excessieve nachtelijke transpiratie’ en er
wordt een totale score berekend. De test-hertdsbuyebaarheid is 0.71 (Bruni, Ottaviano et al.,
1996).

De Short Sensory Profile-NL, verkorte oudervragsni8 t/m 10 jaar (SSP)(Dunn, 1999;
Mclintosh, 1999) werd gebruikt om de sensorischigkplverwerking van kinderen te bestuderen. Hier
worden stellingen gegeven als ‘raakt van streeletig verzorging’, ‘eet alleen voedsel met bepaalde
smaken’ en ‘reageert negatief op onverwachte adiéhgeluiden’. Ook bij deze lijst wordt gebruikt
gemaakt van een 5-punts Likert-schaal met een seoraltijd (1) tot nooit (5) en er wordt gescoord
op de subschalen ‘tactiele gevoeligheid’, ‘smaakgevoeligheid’, ‘bewegingsgevoeligheid’,
‘onderreactief/zoekt prikkels’, ‘auditieve filtegh ‘lage energie/zwak’ en ‘visuele/auditieve
gevoeligheid’. Tevens wordt er een totaalscore keered. De betrouwbaarheid van deze lijst varieert
van 0.70 tot 0.90. De interne validiteit varieeah\0.25 tot 0.76 (Dunn, 1999).

De Nijmeegse Ouderlijke Stress Index, verkorte iee(SOSIK)(de Brock, Vermulst et al.,
1992) is afgenomen om stress bij ouders in beel8utenen brengen. Er worden 25 stellingen
weergegeven die beantwoord kunnen worden met gemi-Likertschaal van helemaal mee oneens
(1) tot helemaal mee eens (6). Voorbeelden vatingieh zijn ‘het valt niet altijd mee mijn kind te
accepteren zoals hij/zij is’, ‘het ouderschap aliekind is moeilijker dan ik dacht dat het zounzign
‘ik merk dat ik niet zo goed in staat ben voor mikimd te zorgen als ik dacht’. Er wordt een
totaalscore voor ouderlijke stress berekend. Dmbetbaarheid van de verkorte versie ligt tusseg 0.9
en 0.95.
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De Infant and Toddler Quality of Life QuestionnaiRarent short form -47 Dutch (ITQOL-
SF47)(HealthActCHQ, 2011) is afgenomen om de ke#lhtan leven in kaart te kunnen brengen. Bij
de ITQOL-SF47 worden stellingen voorgelegd omtrdet algemene gezondheid van het kind,
lichamelijke activiteiten, algemene groei en onkeling, pijn en klachten, temperament en
stemming, gedrag, omgaan met anderen, gezondhedé @mloed van uw kind op u. Op basis van
een 4/5-punts Likertschaal worden de stellingemtve@ord. In deze vragenlijst vindt er voor het
berekenen van de scores op de subschalen omptdiaig pan een aantal items. Er wordt gescoord op
de subschalen ‘parental impact- time’, ‘parentalpact- emotional’, ‘combined behavior’,
‘temperament and moods’, ‘general health’, ‘phyisatalities’, ‘growth and development’, ‘pain’, De

betrouwbaarheid ligt tussen de 0.50 en 0.70.

De Nederlandse vertaling van The Behavior Probledmventory (Lijst voor
Gedragsproblemen, LGP)(Rojahn, Matson et al., 2@9&fgenomen om gedragsproblemen in beeld
te brengen. Hier worden stellingen voorgelegd aishzelf bijten’, ‘met de armen zwaaien of
schudden’ en ‘anderen vastgrijpen en trekken’. Brdivgescoord op een 5-punts Likertschaal wat
betreft frequentie, lopend van nooit (1) tot elka ¢5) en op een 3-punts Likertschaal wat betreft
ernst, van beperkt (1) tot ernstig (3). De stelimgvorden in 3 categorieén onderverdeeld, te weten
‘zelfverwondend gedrag’, ‘stereotiep gedrag’ en rémgief/destructief gedrag’. De test-hertest

betrouwbaarheid van de vragenlijst is 0.76 en tirdmeoordelaar-betrouwbaarheid 0.88.

Aanvullende gegevens, zoals type deletie, visusfitoblemen, epilepsie en medicatie zijn
naar voren gekomen in anamnese en onderzoek va&inderneuroloog of kinderarts tijdens het

poliklinische spreekuur.
2.4 Analyses

Voor dit onderzoek worden gemiddelden vergeleken afzonderlijke variabelen tussen
ouders met lage ouderlijke stress en ouders met baderlijke stress. Om de mate van ouderlijke
stress mee te kunnen nemen als nominale variabdie dnderzoek zijn er twee groepen gemaakt aan
de hand van de handleiding van de NOSIK (de Bruekmulst et al., 1992). De variabele ouderlijke
stress is dichotoom gemaakt door de classificiti@ge stress’ en ‘zeer hoge stress’ te benoemen als
de groep ‘hoge ouderlijke stress’ en de groep ‘iamy’ tot en met ‘gemiddeld’ als ‘lage ouderlijke
stress’. Scores van 62 en hoger worden geplaatde igroep ‘hoge stress’. Lage stress heeft een
gemiddelde van 55.67 met een SD van 4.77, en hoggs®en gemiddelde van 93.08 en een SD van
15.72 op de totale score van ouderlijke stressielrhandleiding van de NOSIK wordt tevens een
onderscheid gemaakt tussen klinische en niet-klr@snormgroepen. In dit onderzoek is ervoor
gekozen om de normen van de niet-klinische groggeteuiken, omdat het niet geheel duidelijk is
welke personen volgens de handleiding onder dasklie groep vallen. Bovendien wordt er in de

handleiding onderscheid gemaakt tussen moederadars: In dit onderzoek is ervoor gekozen om de
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normgroepen van moeders aan te houden, aangezieshersode vragenlijsten vaker (23 van de 27)
hebben ingevuld. Er is in dit onderzoek gebruik gakt van de numerieke variabele (ruwe score)
voor de multipele regressie en correlaties, ma&rva@m de nieuwe gecodeerde nominale variabele

voor de t-toetsen.

Bovendien worden afzonderlijke variabelen vergetekeor ouders met een lage kwaliteit van
leven en ouders met een hogere kwaliteit van leVewr de continue variabelen wordt er hiervoor
gebruik gemaakt van een t-toets voor onafhankelteekproeven. Voor de nominale variabelen
wordt gebruik gemaakt van een chi-kwadraattoetst bé#reft de ITQOL is ervoor gekozen om te
werken met de subschalen ‘combined behavior’ (geéra omgaan met anderen), ‘parental impact
time’ (invloed van kind op ouder) ‘parental impasmotional’ (invioed van kind op ouder) en
‘temperament and moods’ (temperament en stemnirgyordt normaliter geen totaalscore berekend
voor deze vragenlijst. Hiervoor zijn een aantalssinalen genomen die het beste weergeven wat van
belang is voor kwaliteit van leven. De totaalsc@malichotoom gemaakt, wat wil zeggen dat er 2
classificaties aangemaakt zijn door middel van sg#ih half methode op basis van het gemiddelde, te
weten ‘slechte tot gemiddelde kwaliteit van leven’ ‘bovengemiddelde kwaliteit van leven’. Voor
combined behavior is het afkappunt 53.43, voor mtate@mpact- time 70.65, voor parental impact-

emotional 67.66 en voor temperament and moods @966

Voor het analyseren van de voorspelling van ouygerbtress en kwaliteit van leven door de
variabelen probleemgedrag, prikkelverwerking, gtaaplemen, fijne/grove motoriek en cognitieve

ontwikkeling, wordt gebruik gemaakt van een mulgpegressie-analyse.

De nieuwe variabele ‘IQ’ is berekend door mentaleftiid te delen door chronologische
leeftijd en de uitkomst te vermenigvuldigen met dhenma. Bij fijne/grove motoriek en cognitieve
ontwikkeling zijn de analyses uitgevoerd met deialmle ’leeftijdsequivalent in maanden’. Bij
prikkelverwerking zijn z-scores gebruikt. Er blekeovendien geen hoorproblemen aanwezig te zijn

bij alle proefpersonen, waardoor deze variabeleméesgenomen is in de analyses.

Missende waardes in de vragenlijsten van de NOSIKEBSC zijn geéxtrapoleerd. Het totale
gemiddelde van alle ingevulde items is gedeeld dmraantal ingevulde items. Extrapolatie vond
alleen plaats bij 1 of 2 missende waardes in deelgetragenlijst. Voor de LGP zijn alleen de
frequenties van de variabelen zelfverwondend geditageotiepe gedragingen en agressief/destructief
gedrag meegenomen. De vragenlijst bestaat tevergmigedeelte voor ernst van gedragingen, echter

geen van de ouders heeft dit deel helemaal ingevuld

Alle data zijn ingevoerd in SPSS 20.0 en Datayemfiet behulp van syntaxen zijn de
subschalen en totale schalen berekend. In het beberzoek is gebruik gemaakt van het

significantieniveau van 5 %.
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3. Resultaten

De resultaten van dit onderzoek laten de relatm \kindfactoren (probleemgedrag,
prikkelverwerking, slaapproblemen, fijne/grove nregk, cognitieve ontwikkeling, type deletie,
autisme, epilepsie, visus/hoorproblemen) met oyklerktress en kwaliteit van leven zien bij het

Angelman Syndroom.

3.1 Data-inspectie

Outliers in dit onderzoek zijn niet verwijderd. Deagenlijst omtrent slaap liet een duidelijke
outlier zien op de schaal excessief nachtelijkesppaatie. Het is niet duidelijk waarom dit kindnee
hoge waarde laat zien, maar voor de resultateik bleeniet van invioed of deze waarde wel/niet werd
verwijderd, ook al omdat dit op inhoudelijke grondeoeilijk te verdedigen zou zijn. Er is overwogen
om outliers van de variabele IQ te verwijderen vegevde extreem lage resultaten, die veroorzaakt
kunnen worden doordat de BSID-IIl niet geschiktvaor de oudste kinderen met het Angelman
Syndroom. Omdat de chronologische leeftijd in demer van de breuk staat, valt het 1Q van de
oudere kinderen extreem laag uit. Na inspectiekbésditer dat de mediaan dicht bij het gemiddelde
lag wat insinueert dat er sprake was van een ndreexdeling. De extreem lage waarden zijn

hierdoor niet verwijderd uit de database.

Zoals beschreven hebben 27 proefpersonen deelganaamedit onderzoek. De variabelen
waren normaal verdeeld waardoor er geanalyseerd met parametrische toetsen. De resultaten zijn
echter met grote voorzichtigheid geinterpreteerdweme de lage hoeveelheid proefpersonen. Dit
onderzoek dient derhalve als vooronderzoek. Inkostende jaar zullen er meer patiénten op de

polikliniek komen waardoor er met meer zekerheithtgepreteerd kan worden.

Voor alle variabelen heeft er een data-inspedtatpgevonden. Voor de nominale variabelen
is dit bekeken met behulp van frequentietabelleva@or de numerieke variabelen door middel van
gemiddelde, mediaan, standaarddeviatie, minimumimax, skewness en kurtosis. Uit de data-
inspectie bleken de scores voor fijne motoriek geemmaalverdeling te volgen, hetgeen wordt
bevestigd door een significantieniveau vpn<.05 bij de toets voor normaliteit bij kleinere
steekproeven (Shapiro-Wilk toets). De overige \m@ian bleken een normale verdeling te volgen. De
waarden van de kurtosis en skewness zijn binnen BSfabel 2 zijn alle afhankelijke variabelen met

bijbehorende waarden beschreven, in tabel 3 ddnankélijke variabelen met bijbehorende waarden.
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Tabel 2

Beschrijvende gegevens van de afhankelijke vaeabel

N Min Max M SD Zskewnes Zkurtosis
NOSIK: ouderlijke stress (ruwe score) 22 46 118 777. 22.46 .56 -1.48
ITQOL: parental impact-time (ruwe 23 16.67 100 70.65 2598 -1.16 -.64
score)
ITQOL: parental impact- emotional 23 31.25 100 67.66 23.66 -.11 -1.46
(ruwe score)
ITQOL: temperament and moods 23 41.67 95.83 66.49 16.45 -.17 -1.30
(ruwe score)
ITQOL: combined behavior (ruwe 23 31.67 82.08 53.43 16.37 .46 -1.48
score)

Noot: Zewnes—= Skewness/standaardmeetfout

Zwosis = kurtosis/standaardmeetfout

Tabel 3
Beschrijvende gegevens van de onafhankelijke veleab
N M | n Max M SD Zskewnes Zkurtosis

SSP: prikkelverwerking (ruwe 11 113 162 130.27 14.07 1.76 1.07
totaalscore)
SDSC: slaap (totaalscore) 20 33 68 47.90 9.85 1.27 -.18
LGP: stereotiepe gedragingen 10 25 67 36.30 13.40.34 2 1.70
LGP: agressief/destructief gedrag 21 11 60 28.52.0914 1.99 .05
LGP: zelfverwondend gedrag 22 15 33 22.09 4.65 1.76 .71
BSID: IQ 23 4 47 2091 11.79 1.34 -13
BSID: grove motoriek 21 7 38 17.05 8.19 1.98 1.16
BSID: fijne motoriek 21 7 42 16.57 9.15 3.30 2.95
BSID: cognitieve ontwikkeling 25 7 34 16.44 7.01 .10 74

Noot: Zwenes= Skewness/standaardmeetfout
Zwunosis = kurtosis/standaardmeetfout

! weergegeven als leeftijdsequivalent in maanden

3.2 Kindfactoren en ouderlijke stress

Om de relatie van kindfactoren met ouderlijke striesbepalen is allereerst gekeken naar de
gemiddelden van afzonderlijke variabelen op ougterlstress. Er is hierbij onderscheid gemaakt
tussen de groep ouders met lage stress en hogs.stfeor de numerieke variabelen is er gebruik
gemaakt van de t-toets voor onafhankelijke steekmo. Hieruit kwam naar voren dat ouders met
lage stress en ouders met hoge stress niet semificerschillen op gedragsproblemen (LGP) voor
zowel zelfverwondend gedrag, als stereotiepe geuyeg, als agressief/destructief gedrag. Vanwege
niet-significante verschillen kan er niet geconeleidi worden dat gedragsproblemen leidden tot meer

ouderlijke stress. In tabel 4 zijn de resultatem @a t-toetsen weergegeven.
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Ouders met lage stress en ouders met hoge stneshileen niet significant van elkaar voor
prikkelverwerking (SSP)(totaalscore). Voor prikkaiwerking werden significante verschillen
gevonden tussen ouders met lage stress en oudeh®geestress op bewegingsgevoeligheid (met een
medium effectgroottel = 0.55), waarbij ouders met hoge stress gemiddiechter scoorden. Een
slechtere prikkerverwerking op bewegingsgevoeligigaat gepaard met meer ouderlijke stress. Er
waren echter geen significante resultaten voorrake@ aspecten van prikkelverwerking, te weten
tactiele gevoeligheid, smaak-/reukgevoeligheid,eorehctief/zoekt prikkels, auditieve filtering, &g
energie/zwak en visuele/auditieve gevoeligheidabel 4 zijn de resultaten te zien voor de verkshil
tussen ouders met lage stress en ouders met hoEps stoor prikkelverwerking. Een slechtere
prikkelverwerking gaat niet gepaard met meer oujélerktress, met uitzondering van problemen met
bewegingsgevoeligheid die wel gepaard gaat met medarlijke stress.

Voor slaap (totaalscore) werden geen significamtieschillen gezien tussen ouders met lage
stress en ouders met hoge stress. Er werden widicagte verschillen gevonden tussen ouders met
lage en hoge stress wat betreft extreme slapedgtadlemen overdag (met een medium effectgrootte
d = .53). Ouders met hoge stress scoorden hoger, Wwategigen dat de kinderen van deze ouders
meer problemen laten zien op het gebied van destdqid. Er werden geen significante resultaten
gevonden voor stoornissen bij het in slaap valleblgven, slaap/ademhalingsproblemen, problemen
met wakker worden, slaap-waak transitieproblememxaessieve nachtelijke transpiratie. In tabel 4
zZijn de resultaten van de t-toetsen weergegevemapgtoblemen gaan over het algemeen niet gepaard
met meer ouderlijke stress. Extreme slaperigheldproen gaan echter wel gepaard met meer
ouderlijke stress.

Ouders met lage stress en ouders met hoge stresshigen niet-significant van elkaar op
cognitieve ontwikkeling, fijne motoriek en grove taoek. Bovendien zijn er geen significante
verschillen tussen beide groepen ouders voor IQuddgchillen tussen ouders met lage stress en hoge
stress zijn in tabel 4 weergegeven. Een slechigre/drove motoriek, ontwikkeling en 1Q gaat niet
gepaard met meer ouderlijke stress.

Er werden geen significante verschillen geziendnssuders met lage stress en ouders met
hoge stress wat betreft autisme. Op alle variabedende ADOS werden geen significante verschillen
gezien; taal en communicatie totaal, wederkeriggag® interactie totaal, taal en communicatie +
wederkerige sociale interactie totaal, spel totaabtereotiepe en beperkte interesses totaalbéh 4a
zZijn de resultaten van de t-toetsen weergegevetisrha (kenmerken) gaan niet gepaard met meer

ouderlijke stress.
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Tabel 4

T-toetsen kindfactoren en ouderlijke stress (NOSIK)

F p-waarde  gemiddeldegemiddelde
lage stress hoge stress

LGP: zelfverwondend gedrag 0.00 .38 21.33 23.27
LGP: stereotiepe gedragingen 4.22 57 32.40 36.33
LGP: agressief/destructief gedrag 2.71 .94 28.89 A4@9
SSP: totaalscore .36 .99 -2.52 -2.50
SSP: bewegingsgevoeligheid 1.64 .05* .05 6-1.3
SSP: tactiele gevoeligheid 2.33 .92 -1.74 -1.82
SSP: smaak-/reukgevoeligheid 3.04 .80 -.61 -.39
SSP: onderreactief/zoekt prikkels .00 .97 -2.64 2.66
SSP: auditieve filtering 48 .89 -.80 -.87
SSP: lage energie/zwak .75 .81 -3.01 -3.27
SSP: visuele/auditieve gevoeligheid 1.16 21 -1.60 -2.38
SDSC: totaalscore 1.35 43 45.13 48.82
SDSC: stoornissen bij het in slaap vallen en htijve .59 .67 17.75 18.75
SDSC: slaap/ademhalingsproblemen .70 .60 425 4.67
SDSC: problemen met wakker worden 23.52 .07 400 3.08
SDSC: slaap-waak transitieproblemen .02 .57 582 9.00
SDSC: extreme slaperigheidproblemen .76 .01* 7.38 10.69
SDSC: excessieve nachtelijke transpiratie 3.68 .21 3.50 2.42
BSID: cognitieve ontwikkeling .38 .66 17.25 15.69
BSID: fijne motoriek .00 .87 15.88 16.70
BSID: grove motoriek .30 .87 17.00 16.30
BSID: IQ .61 .81 19.47 18.38
ADOS: taal en communicatie totaal .50 .85 4.38 4.17
ADOS: wederkerige sociale interactie totaal 1.77 0.2 5.38 7.67
ADOS: taal en communicatie + wederkerige sociale2.70 40 9.75 11.83
interactie totaal '
ADOS: spel totaal .05 .26 2.63 3.33
ADOS: stereotiepe en beperkte interesses totaal 010 .75 2.50 2.33

* significant bij eerp-waarde van < 0.05

3.3 Kindfactoren en ouderlijke stress (chi-kwadtaatsen)

Voor de nominale variabelen (autisme classificéfiDOS), autisme classificatie (klinisch),

type deletie, epilepsie en visusproblemen) is dirugk gemaakt van de chi-kwadraattoets. Hieruit

kwam naar voren dat er geen significante verschilearneembaar waren tussen de groep ouders met

lage stress en hoge stress voor autisme clas&fiGaDOS) en autisme classificatie (klinisch). Er

bleken, in de klinische classificatie, uiteindelgkproefpersonen te voldoen aan de voorwaarden van

een autisme spectrum stoornis, allen in de groeersumet hoge stress. Uit de chi-kwadraattoets kon

geconstateerd worden dat type deletie niet sigmifiavas. Wel bleek dat er meer kinderen met een

microdeletie in de groep van ouders met hoge stzagsn dan op basis van kans mag worden

verwacht (9 in groep hoge stress, 5 in lage str&¥a} betreft epilepsie werden er geen significante

verschillen gevonden tussen ouders met hoge streesders met lage stress. Tevens werden er geen

significante verschillen gevonden voor visusprolg@ammn tabel 5 zijn de resultaten weergegeven van
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de chi-kwadraattoetsen. Type deletie, autisme ifileetie, epilepsie en visusproblemen gaan niet

gepaard met meer ouderlijke stress.

Tabel 5
Chi-kwadraattoetsen kindfactoren en ouderlijke ssréNOSIK)

Chi2 p-waarde

waarde
Type deletie 1.81 .61
Autisme classificatie ADOS 2.81 .25
Autisme classificatie klinisch 2.08 .15
Epilepsie 2.36 31
Visusproblemen .02 .96

* significant bij eerp-waarde van < 0.05

Uit bovenstaande kan geconcludeerd worden dat gspirablemen, prikkelverwerking,
slaapproblemen, cognitieve ontwikkeling en fijneigr motoriek, 1Q, autisme, type deletie, epilepsie
en visusproblemen niet gepaard gaan met meer gkdestress. Op deze variabelen worden geen
verschillen gezien tussen de groep ouders met $agess en ouders met hoge stress. Extreme
slaperigheidproblemen en bewegingsgevoeligheid gadrgepaard met meer ouderlijke stress. Hoe
meer problemen er op deze twee gebieden ervaratewonoe meer ouderlijke stress er gerapporteerd

wordt bij ouders.
3.4 Kindfactoren en ouderlijke stress (multipelgressie)

Om de relatie van probleemgedrag, prikkelverwerkistpapproblemen, I1Q, fijne/grove
motoriek en cognitieve ontwikkeling met ouderlijgess te bepalen is er gebruik gemaakt van een
regressie-analyse. Allereerst is hiervoor gekekear sprake was van multicolineariteit met behulp
van een correlatiematrix. Fijne motoriek had eemetatie vanr >.90 met cognitieve ontwikkeling
(BSID) waardoor besloten is deze niet mee te némde multipele regressies. Alle andere variabelen

lieten eerr <.90 zien.

Eveneens zijn er aparte analyses uitgevoerd oncafeelaties tussen kindfactoren en
ouderlijke stress (ruwe score) te bepalen. Hidygek dat er een lage correlatie is tussen oukierlij
stress en; zelfverwondend gedrag, stereotiepe @eden, agressief/destructief gedrag,
prikkelverwerking totaal, slaapproblemen totaalgrubeve ontwikkeling, IQ en grove motoriek. In

tabel 6 zijn de correlaties weergegeven.
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Tabel 6
Correlatietabel voor kindfactoren en ouderlijkeests (NOSIK)

r

LGP: zelfverwondend gedrag .20
LGP: stereotiepe gedragingen 31
LGP: agressief/destructief gedrag .05
SSP: totaalscore -.33
SDSC: totaalscore .03
BSID: cognitieve ontwikkeling -.23
BSID: IQ -.38
BSID: grove motoriek -.14

Uit de multipele regressie werd duidelijk dat alaapproblemen, prikkelverwerking en 1Q
tegenover ouderlijke stress werden gezet, er sognife resultaten werden gezien voor 1Q. In tabel 7
staan de resultaten van deze multipele regressigeiid. 1Q blijkt een belangrijke invioed te hebben
op ouderlijke stress, met een lagere 1Q leidend na&er ouderlijke stress. De bijdrage van
slaapproblemen en prikkelverwerking blijken in deeegelijking niet significant. Wanneer alleen 1Q
werd meegenomen in de multipele regressie bleele dagnificant te zijn. De invloed van
gedragsproblemen werd bovendien bekeken in eenipalelt regressie. Er waren echter geen

significante resultaten waarneembaar.

Tabel 7
Regressieanalysetabel: afhankelijke variabele: diijke stress
Ongestandaardiseerde Gestandaardiseerdd p r
coéfficiénten coéfficiénten
B Standaard Beta
meetfout
Compleet model
(constante) 183.68 31.46 5.84 .01
BSID: 1Q -2.09 .50 -.99 -4.14 .03* -.38
SDSC: totaalscore -.92 45 -43 -2.03 14 03 .
SSP: totaalscore 3.76 4.56 .20 .83 A7 33 -.
Model met alleen significante predictoren
(constante) 122.36 10.70 11.44 .00
BSID: 1Q -1.74 .53 -.83 -3.31 .02* -.38

* Significant bij eerp-waarde <.05
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3.5 Kindfactoren en kwaliteit van leven

Om de relatie van kindfactoren met kwaliteit vawele te bepalen is gekeken naar de
gemiddelden van afzonderlijke variabelen tusseremucdiet een lage kwaliteit van leven en ouders
met een hogere kwaliteit van leven. Voor de nurkeriariabelen is gebruik gemaakt van de t-toets
voor onafhankelijke steekproeven.

Voor parental impact- time kwamen geen significameschillen naar boven wat betreft
gedragsproblemen. Voor zelfverwondend gedrag, atiepe gedragingen en agressieve/destructieve
gedragingen waren geen significante verschillezide tussen de groep ouders met een lage en ouders
met een hogere kwaliteit van leven. Wel werden eemstereotiepe gedragingen gerapporteerd bij
ouders met een lagere kwaliteit van leven. De tatmi van de t-toetsen zijn weergegeven in tabel 8.
Evenmin waren er significante resultaten voor patempact- emotional op gedragsproblemen. Ook
hier waren er meer stereotiepe gedragingen geraggodrbij ouders met een mindere kwaliteit van
leven. De resultaten zijn weergegeven in tabel &r\tombined behavior waren geen significante
resultaten waarneembaar. Eveneens werden hier steeyotiepe gedragingen gerapporteerd bij
ouders met een mindere kwaliteit van leven. Delt@®sm voor combined behavior zijn gerapporteerd
in tabel 10. Voor temperament and moods waren lmbgan geen significante resultaten
waarneembaar, weergegeven in tabel 11. Gedragsprehblleidden niet tot een verminderde kwaliteit
van leven.

Prikkelverwerking bleek voor alle variabelen vandkieit van leven niet significant. De
resultaten van de t-toetsen zijn weergegeven iel t8b(parental impact- time), tabel 9 (parental
impact- emotional), tabel 10 (combined behavior) ®&fel 11 (temperament and moods).
Prikkelverwerkingsproblemen leiden niet tot eemviederde kwaliteit van leven.

Slaap bleek voor alle variabelen van kwaliteit \lamen niet significant te zijn. Extreme
slaperigheidproblemen bleek wel significant te zigror parental impact- emotional (met een medium
effectgrootte vand =.42), waarbij ouders met een mindere kwaliteit V@wven meer problemen
rapporteerden. De resultaten zijn weergegevenkal t& (parental impact- time), tabel 9 (parental
impact- emotional), tabel 10 (combined behavior) &fel 11 (temperament and moods).
Slaapproblemen gaan niet gepaard met een vermimddadaliteit van leven. Extreme
slaperigheidproblemen leiden wel tot een vermineekdaliteit van leven voor parental impact-

emotional.
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Fijne/grove motoriek verschilden niet significartessen ouders met een lage kwaliteit van
leven en een hogere kwaliteit van leven, voor gateimpact- time, parental impact- emotional,
combined behavior en temperament and moods. Bosenaerden er geen verschillen gevonden voor
cognitieve ontwikkeling en 1Q voor alle variabelean kwaliteit van leven. De resultaten zijn
weergegeven in tabel 8 (parental impact- time)gelté®d (parental impact- emotional), tabel 10
(combined behavior) en tabel 11 (temperament andds)o Cognitieve ontwikkeling, fijne/grove

motoriek en 1Q gaan niet gepaard met een vermirederaliteit van leven.

Tabel 8
T-toetsen kindfactoren en kwaliteit van leven: pgakimpact- time (ITQOL)

F p-waarde Gemiddelde Gemiddelde

lage kwaliteit hoge kwaliteit

LGP: zelfverwondend gedrag .99 .66 21.64 6@2.
LGP: stereotiepe gedragingen 11.07 .22 44.00 29.60
LGP: agressief/destructief gedrag 42 .96 28.90 29.20
SSP: totaalscore 242 .63 -2.33 -2.65
SDSC: totaalscore 1.33 22 45.40 51.11
BSID: cognitieve ontwikkeling .04 .19 18.50 4.30
BSID: fijne motoriek 16 .20 20.11 14.40
BSID: grove motoriek .17 A1 22.22 13.90
BSID: IQ .01 71 20.77 18.98

* significant bij eerp-waarde van < 0.05

Tabel 9
T-toetsen kindfactoren en kwaliteit van leven: pgakimpact- emotional (ITQOL)

F p-waarde Gemiddelde Gemiddelde

lage kwaliteit hoge kwaliteit

LGP: zelfverwondend gedrag 2.39 .53 21.45 22.80
LGP: stereotiepe gedragingen 8.97 .32 40.20 30.75
LGP: agressief/destructief gedrag .81 .80 28.20 9.9
SSP: totaalscore 247 .23 -2.83 -2.06
SDSC: totaalscore .01 .45 50.00 46.40
SDSC: extreme slaperigheidproblemen .94 .04* 1.0a 8.20
BSID: cognitieve ontwikkeling 5.04 .37 15.25 18.20
BSID: fijne motoriek 3.03 .78 16.44 17.70
BSID: grove motoriek 5.79 .50 15.44 18.20
BSID: 1Q .30 .81 19.37 20.53

* significant bij eerp-waarde van < 0.05
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Tabel 10
T-toetsen kindfactoren en kwaliteit van leven: ciowth behavior (ITQOL)

F p-waarde Gemiddelde Gemiddelde
lage kwaliteit hoge kwaliteit

LGP: zelfverwondend gedrag .32 42 23.00 21.27
LGP: stereotiepe gedragingen .16 .61 38.40 33.00
LGP: agressief/destructief gedrag 1.20 .62 30.70 A@7
SSP: totaalscore .79 .92 -2.45 -2.51
SDSC: totaalscore 6.64 57 46.80 49.56
BSID: cognitieve ontwikkeling .28 19 18.50 1a.3
BSID: fijne motoriek 1.62 .06 20.90 12.89
BSID: grove motoriek .16 .25 19.10 14.44
BSID: 1Q 2.00 71 19.13 20.97

* significant bij eerp-waarde van < 0.05

Tabel 11

T-toetsen kindfactoren en kwaliteit van leven: terament and moods (ITQOL)

F p-waarde Gemiddelde Gemiddelde
lage kwaliteit hoge kwaliteit

LGP: zelfverwondend gedrag .05 .99 22.11 .02
LGP: stereotiepe gedragingen 13.49 27 30.20 43.25
LGP: agressief/destructief gedrag 48 .66 27.25 30.25
SSP: totaalscore 1.21 .39 -2.78 -2.22
SDSC: totaalscore .87 .32 50.88 46.09
BSID: cognitieve ontwikkeling A7 .69 17.30 .06
BSID: fijne motoriek .00 .85 17.56 16.70
BSID: grove motoriek 71 .61 15.78 17.90
BSID: 1Q 3.20 .07 15.46 23.98

* significant bij eerp-waarde van < 0.05

3.6 Kindfactoren en kwaliteit van leven (chi-kwaaitaetsen)

Voor de nominale variabelen is er gebruik gemaakt ge chi-kwadraattoets. Hieruit kwam
naar voren dat type deletie niet verschilt voorezadnet een lagere kwaliteit van leven en oudets me
een hogere kwaliteit van leven voor parental impéate, parental impact- emotional, combined
behavior en temperament and moods. Type deletienjetagepaard met een verminderde kwaliteit
van leven. Voor autisme classificatie (ADOS) wageen significante resultaten waarneembaar tussen
ouders met een lage kwaliteit van leven en eenrkokwaliteit van leven voor alle variabelen van
kwaliteit van leven. Voor de klinische conclusienvde ADOS waren geen significante resultaten
waarneembaar voor alle variabelen van kwaliteit ev@n. VVoor epilepsie waren geen significante
verschillen voor parental impact- time, parentgbawi- emotional, temperament and moods. Er waren
wel significante verschillen voor epilepsie bij domed behavior. Er zijn meer kinderen met epilepsie
(in remissie) in de groep bovengemiddelde kwalie@ih leven, er zijn ook meer kinderen met een
actieve vorm in deze groep. Epilepsie gaat gepastdeen verminderde kwaliteit van leven voor

combined behavior. Voor visusproblemen waren gegnifante resultaten waarneembaar tussen
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ouders met een lage kwaliteit van leven en eenrladgealiteit van leven voor parental impact- time,

parental impact- emotional, combined behavior emprament and moods. De resultaten van de chi-

kwadraattoetsen zijn weergegeven in tabel 12 (parempact- time), tabel 13 (parental impact-

emotional), tabel 14 (combined behavior) en tabetémperament and moods).

Type deletie, autisme classificatie, epilepsie musproblemen blijken in het geheel niet te

leiden niet tot een verminderde kwaliteit van leven

Tabel 12
Chi-kwadraattoetsen kindfactoren en kwaliteit veweln: parental impact- time (ITQOL)
Chi2 p-waarde
waarde
Type deletie 2.36 .50
Autisme classificatie ADOS 4.96 .08
Autisme classificatie klinisch 1.02 31
Epilepsie .81 .67
Visusproblemen .68 41

* significant bij eerp-waarde van < 0.05

Tabel 13
Chi-kwadraattoetsen kindfactoren en kwaliteit vaweln: parental impact- emotional (ITQOL)
Chi2 p-waarde
waarde
Type deletie 1.36 72
Autisme classificatie ADOS .06 .97
Autisme classificatie klinisch .61 44
Epilepsie 1.79 41
Visusproblemen .68 41

* significant bij eerp-waarde van < 0.05

Tabel 14
Chi-kwadraattoetsen kindfactoren en kwaliteit vewein: combined behavior (ITQOL)
Chi2 p-waarde
waarde

Type deletie 5.03 A7

Autisme classificatie ADOS .57 75

Autisme classificatie klinisch 1.02 31

Epilepsie 6.91 .03*

Visusproblemen 3.16 .08

* significant bij eerp-waarde van < 0.05
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Tabel 15

Chi-kwadraattoetsen kindfactoren en kwaliteit vewen: temperament and moods (ITQOL)

Chi2 p-waarde

waarde
Type deletie 2.65 45
Autisme classificatie ADOS .33 .85
Autisme classificatie klinisch .01 91
Epilepsie 4.47 A1
Visusproblemen 14 71

* significant bij eerp-waarde van < 0.05

Uit bovenstaande kan geconcludeerd worden dat ,sfagqkelverwerking, probleemgedrag,
cognitieve ontwikkeling, 1Q, motoriek, type deletautisme, epilepsie en visusproblemen niet gepaard

gaan met een verminderde kwaliteit van leven.

3.7 Kindfactoren en kwaliteit van leven (multipetgressie)

Om de relatie van probleemgedrag, slaap, prikkelegding en cognitieve ontwikkeling met
kwaliteit van leven te bepalen werd er gebruik gekhavan een regressie-analyse. Allereerst is
hiervoor gekeken of er sprake was van multicoliibei@met behulp van een correlatiematrix. Ditlis a
uitgevoerd bij de multipele regressies bij oudkelistress. Duidelijk werd dat fijne motoriek niet
voldeed aan de vooronderstellingen van een mudtipebressie en een >.90 met cognitieve
ontwikkeling (BSID) liet zien. Hierdoor is deze iaele niet meegenomen in de volgende analyses.

Alle andere variabelen lieten eer.90 zien.

Om de overeenkomstigheid met kindfactoren te kekijzijn er aparte correlaties uitgevoerd
op kwaliteit van leven. Hieruit bleek dat er eegddot redelijke correlatie is voor zelfverwondend
gedrag, stereotiepe gedragingen, agressief/dasfrucgedrag, prikkelverwerking totaal,
slaapproblemen totaal, cognitieve ontwikkeling el®@grove motoriek. De resultaten zijn weergegeven
in tabel 16 (parental impact- time), tabel 17 (p&ak impact- emotional), tabel 18 (combined

behavior) en tabel 19 (temperament and moods).

Tabel 16

Correlatietabel voor kindfactoren en kwaliteit viewen: parental impact- time (ITQOL)

r

LGP: zelfverwondend gedrag 10
LGP: stereotiepe gedragingen -.54
LGP: agressief/destructief gedrag .01
SSP: totaalscore -17
SDSC: totaalscore .29
BSID: cognitieve ontwikkeling -.29
BSID: IQ -.08
BSID: grove motoriek -.38
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Tabel 17

Correlatietabel voor kindfactoren en kwaliteit viven: parental impact- emotional (ITQOL)

r

LGP: zelfverwondend gedrag 15
LGP: stereotiepe gedragingen -.35
LGP: agressief/destructief gedrag .06
SSP: totaalscore 40
SDSC: totaalscore -.18
BSID: cognitieve ontwikkeling .20
BSID: IQ .06
BSID: grove motoriek -17
Tabel 18

Correlatietabel voor kindfactoren en kwaliteit vieven: combined behavior (ITQOL)

r

LGP: zelfverwondend gedrag -.19
LGP: stereotiepe gedragingen -.20
LGP: agressief/destructief gedrag -12
SSP: totaalscore -.03
SDSC: totaalscore 14
BSID: cognitieve ontwikkeling -.29
BSID: 1Q .09
BSID: grove motoriek -.28
Tabel 19

Correlatietabel voor kindfactoren en kwaliteit vimven: temperament and moods (ITQOL)

r

LGP: zelfverwondend gedrag .00
LGP: stereotiepe gedragingen .49
LGP: agressief/destructief gedrag A1
SSP: totaalscore .29
SDSC: totaalscore -24
BSID: cognitieve ontwikkeling -.09
BSID: 1Q 41
BSID: grove motoriek A3

Wanneer parental impact- time in een multipele asgje tegenover zelfverwondend gedrag
(LGP) en prikkelverwerking (SSP) werd gezet, werdddlijke dat zelfverwondend gedrag meer
invloed had op kwaliteit van leven in vergelijkinget prikkelverwerking. De resultaten hiervan zijn

weergegeven in tabel 20.
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Tabel 20
Regressieanalysetabel: afhankelijke variabele: pakimpact- time (ITQOL)

Ongestandaardiseerde Gestandaardiseerdet p r

coéfficiénten coéfficiénten

B Standaard Beta

meetfout

Compleet model
(constante) 4.38 1.23 355 .01
LGP: zelfverwondend gedrag -.13 .05 =77 -2.6204*. .10
SSP: totaalscore .08 .14 .16 53 .62 -.17
Model met alleen significante predictoren
(constante) 4.00 .95 423 .00
LGP: zelfverwondend gedrag -12 .05 -72 -2.73 *.0310

* significant bij eerp <.05

Voor combined behavior werd een invloed van IQ BS¢n stereotiepe gedragingen (LGP)
op kwaliteit van leven gezien. IQ en stereotieparggingen waren beide van significante invloed op
kwaliteit van leven. In tabel 21 zijn de resultatereergegeven. Bovendien heeft cognitieve
ontwikkeling invioed op kwaliteit van leven, wanmeer werd vergeleken met prikkelverwerking
(SSP). In tabel 22 zijn de resultaten hiervan wegegen. Grove motoriek (BSID) en
prikkelverwerking hebben tevens een grote inviopdkwaliteit van leven. Beide variabelen hadden
een significante invloed op combined behavior. Degsultaten zijn in tabel 23 weergegeven.
Daarnaast werd een invloed van slaapproblemen rgemianneer er werd vergeleken met

prikkelverwerking. In tabel 24 zijn de resultatéartian weergegeven.

Tabel 21
Regressieanalysetabel: afhankelijke variabele: aoetbbehavior (ITQOL)
Ongestandaardiseerde Gestandaardiseerdd p r
coéfficiénten coéfficiénten
B Standaard Beta
meetfout
Compleet model
(constante) 1.67 .34 491 01
LGP: stereotiepe gedragingen -.03 .01 -.88 -3.093* -.20
BSID: 1Q .04 .01 .85 297 .03* .09

* significant bij eernp <.05
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Tabel 22
Regressieanalysetabel: afhankelijke variabele: aoetbbehavior (ITQOL)

Ongestandaardiseerdé&sestandaardiseerdet p r

coéfficiénten coéfficiénten

B Standaard Beta

meetfout

Compleet model
(constante) 3.70 1.00 3.70 .01
BSID: cognitieve ontwikkeling -.08 .03 -1.10 43. .04 -.29
SSP: totaalscore 41 22 .85 192 .10 -.03
Model met alleen significante predictoren
(constante) 1.78 .27 6.71 .00
BSID: cognitieve ontwikkeling -.02 .02 -.29 -1.34.19 -.29

* significant bij eerp <.05

Tabel 23
Regressieanalysetabel: afhankelijke variabele: dagdbbehavior (ITQOL)
Ongestandaardiseerde Gestandaardiseerdet p r
coéfficiénten coéfficiénten
B Standaard Beta
meetfout
Compleet model
(constante) 4.29 1.00 428 .01
BSID: grove motoriek -.08 .03 -1.45 -3.01 .02%.28
SSP: totaalscore .59 22 1.31 270 .04*3-0

* significant bij eernp <.05

Tabel 24
Regressieanalysetabel: afhankelijke variabele: dagdbbehavior (ITQOL)
Ongestandaardiseerdé€sestandaardiseerdet p r
coéfficiénten coéfficiénten
B Standaard Beta
meetfout
Compleet model
(constante) -.63 .68 -92 41
SDSC: totaalscore .04 .01 .84 3.06 .04* 14
SSP: totaalscore -.03 A1 -.07 -.24 .82 -.03
Model met alleen significante predictoren
(constante) -.56 .55 -1.01 .36
SDSC: totaalscore .04 .01 .84 3.39 .02 .14

* significant bij eernp <.05
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Voor temperament and moods bleek 1Q een belangiijkeed te hebben op kwaliteit van
leven. Wanneer 1Q samen met grove motoriek en tegai ontwikkeling werd geanalyseerd in een
multipele regressie, bleek 1Q een significante oed te hebben. De resultaten hiervan zijn

weergegeven in tabel 25.

Tabel 25
Regressieanalysetabel: afhankelijke variabele: nament and moods (ITQOL)
OngestandaardiseerdGestandaardiseerdet p r
e coéfficiénten coéfficiénten
B Standaard Beta
meetfout
Compleet model
(constante) 1.03 .30 3.42 .00
BSID: 1Q .03 .01 .65 2.84 .01* 41
BSID: cognitieve -.04 .03 -.55 -1.32 21 -.09
ontwikkeling
BSID: grove motoriek .03 .02 .50 1.27 .22 .13
Model met alleen significante predictoren
(constante) .99 .23 4.33 .00
BSID: 1Q .03 .01 .53 2.59 .02 41

* significant bij eernp <.05

Uit bovenstaande kan geconcludeerd worden dat pamntal impact- time zelfverwondend
gedrag van invloed is op kwaliteit van leven, imgadijking met prikkelverwerking. Voor parental
impact- emotional werden geen significante invigegonden. Voor combined behavior bleken 1Q en
stereotiepe gedragingen beide een belangrijke eaMe hebben op kwaliteit van leven. Daarnaast had
cognitieve ontwikkeling een invloed op kwaliteit vdeven, wanneer er werd vergeleken met
prikkelverwerking. Slaapproblemen hebben een ir/log kwaliteit van leven wanneer er werd
vergeleken met prikkelverwerking. Bovendien lateovge motoriek en prikkelverwerking samen een
belangrijke invioed zien op kwaliteit van leven. &fotemperament and moods blijkt 1Q een
belangrijke invioed te hebben wanneer er werd Jekga met grove motoriek. Bovendien is IQ van

invloed op kwaliteit van leven wanneer er werd ebegen met cognitieve ontwikkeling.
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3.4 Verdiepende analyses

Wanneer er gekeken wordt naar de afzonderlijkedtean de NOSIK is het duidelijk dat er
veel verschillen zijn tussen de groep ouders nge Hress en de groep ouders met hoge stress. Op de
volgende items waren er significante verschilless&un de groep ouders met lage en ouders met hoge
stress, waarbij de scores van de laatste groep lasigallen: ‘kind accepteren zoals hij/zij is’,
‘moeilijk om beslissingen te nemen’, ‘verontrustefthoe voelen’, ‘dingen niet goed aankunnen’,
‘ouderschap moeilijk’, ‘problemen met grootbrengermandacht dwaalt af’, ‘zaken niet goed in de
hand houden’, ‘niet in staat zijn voor kind te zem§ ‘lastig kind’, ‘dingen dwars zitten’, ‘kind st
meer’, ‘problematischer kind’, ‘kind niet begrijperikind is moeilijker voor te zorgen’, ‘kind is
moeilijk te kalmeren’. Er zijn geen significantersehillen tussen ouders met lage en ouders met hoge
stress op de items: ‘vlugger moe’, ‘zo’n ouder ikilook zijn’, ‘bijltje erbij neer gooien’, ‘weinig
vertrouwen verdere opvoeding’, ‘verbieden werkttniémeer aandacht opeisen’, ‘kind heeft
wisselende stemmingen’ en ‘uit humeur raken’. guéir 2 zijn de grootste verschillen te zien voor de
afzonderlijke items van ouderlijke stress (NOSIK3gen ouders met lage stress en ouders met hoge

stress.

Meest voorkomende verschillen op ouderlijke stress

M verontrusten

5 [ cuderschap moelijk
[l aandacht dwaalt af
M Iastig kind

O dingen chwars zitten
B problematischer kin

3

Mean

o=
lage stress hoge stress

NOSIK

Figuur 2.Voorkomende verschillen tussen hoge en lage stress.
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Wat betreft de prikkelverwerking (SSP) werden ndijkge verschillen gevonden tussen
ouders met hoge stress en ouders met lage streggréien alleen significante verschillen gevonden
tussen ouders op ‘wordt ongerust of bang als vdegewan de grond komen’, waarbij ouders met lage
stress minder problemen ervoeren met prikkelveringrkBij alle andere items werd hoog gescoord
door beide ouders: ‘raakt van streek tijdens v@ingr, ‘geniet van vreemde geluiden/maakt lawaai
omwille van het lawaai’, ‘zoekt allerlei soortenviEgingen op en dit belemmert de dagelijkse gang
van zaken’, ‘raakt mensen en voorwerpen aan’,t'lijlet op te merken wanneer zijn/haar gezicht of
handen vies zijn’, ‘wisselt abrupt van activitetpdat het spel belemmerd wordt’, ‘laat kleding
verdraaid om het lichaam zitten’, "is afgeleid béeft moeite met functioneren wanneer er veel
geluiden in de omgeving zijn’, ‘heeft er moeite nmaa zijn/haar aandacht erbij te houden’, ‘neemt
steun of leunt om rechtop te kunnen blijven’ enutiibiedereen die door de kamer beweegt in de

gaten’.

In vergelijking met de normgroep voor de SSP werdeidelijke verschillen gezien voor
kinderen met het Angelman Syndroom. Gemiddeld stl@odeze kinderen op de totaalscore meer dan
2 SD onder het gemiddelde. Op de subschalen ‘osalettef/zoekt prikkels’, ‘auditieve filtering’ en
‘lage energie/zwak’ werd meer dan 2 SD onder hetideelde gescoord. Voor de subschalen ‘tactiele
gevoeligheid’, ‘bewegingsgevoeligheid’ en ‘visueladitieve gevoeligheid’ werd gemiddeld een score
van 1 SD onder het gemiddelde behaald. Voor dechabs ‘smaak-/reukgevoeligheid’ werden echter

geen bijzondere resultaten waargenomen. Voor déxxkaal werd gemiddeld gescoord.

Daarnaast werd gekeken naar de aan-/afwezighei¢pidepsie. Patiénten met een epilepsie
in remissie hadden de volgende leeftijd in maan@eest bijbehorende 1Q): 175 (18), 126 (14), 165
(10), 123 (11), 199 (4), 139 (20), 174 (5). Hetu@n deze patiénten valt extreem laag uit vanwege
hun leeftijd. De test is geschikt voor kinderen3ét jaar. Hierdoor worden alleen de gedragingen die
kinderen tot deze leeftijd laten zien getest. futir 3 is aan-/afwezigheid van epilepsie tegenover
gemiddelde IQ gezet. Geconcludeerd kan wordenfdatzegheid van epilepsie gepaard gaat met een

hoger 1Q. Epilepsie heeft invioed op het 1Q.
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Figuur 3. Gemiddelde IQ naar aan-/afwezigheid van epilepsie.

Wat betreft slaapproblemen (SDSC) werd gezien daignificante verschillen zijn tussen
ouders met hoge stress en ouders met lage stregespannen of bang naar bed’, ‘moe wakker
worden’ en ‘overdag slaperig’. Hierbij rapporteardmiders met hoge stress meer problemen.

Voor de SDSC werden bovendien bijzondere resultagjenien. De totaalscore van de
vragenlijst bleek gemiddeld 1 tot 2 SD onder hemigelelde van de normgroep te liggen, wat
impliceert dat er sprake is van slaapproblemen.r\decssubschalen ‘stoornissen bij het in slaap malle
en blijven’, ‘slaap-waaktransitieproblemen’ en xhe slaperigheidproblemen’ werden bovendien
afwijkende scores waargenomen. Voor de subschsleag ademhalingsstoornissen’, ‘problemen met
wakker worden’ en ‘excessieve nachtelijke trand@rawerden geen verschillen gezien in
vergelijking met de normgroep.

Er werden in dit onderzoek meer gedragsproblemeapgerteerd door ouders van kinderen
met het Angelman Syndroom in vergelijking met osdeain kinderen met een mentale retardatie. Er
werd op deze lijst hoger gescoord dan kinderenemeternstige mentale retardatie.

Uit dit onderzoek werd duidelijk dat er een groetschil is tussen de classificatie van de
ADOS en de klinische conclusie voor autisme. Mdituhe van de ADOS werd 16,7 % geclassificeerd
met geen autisme spectrum stoornis, 41,7 % metaeisme spectrum stoornis en 41,7 % met
autisme. Na de klinische conclusie bleek echtecht4e17,4 % een autisme spectrum stoornis te
hebben. 82,6 % voldeed niet aan de kenmerken vam@esme spectrum stoornis. In figuur 4 is de
vergelijking te zien tussen de classificatie varh@®S en de klinische conclusie.
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Figuur 4. Verschil tussen classificatie van de ADOS en klihe classificatie.

Bovendien werd gekeken naar de overeenstemmingriusmsderlijke stress en kwaliteit van
leven. Hieruit bleek dat er significante correlatigaren tussen ouderlijke stress en combined bahavi
en parental impact- emotional. Er waren echter gggnificante correlaties voor temperament and
moods en parental impact- time. In tabel 26 zijncderelaties weergegeven. Er is een negatieve
lineaire samenhang tussen ouderlijke stress enitkitalan leven (combined behavior en parental

impact- emotional). Hoe meer ouderlijke stress renvavordt, hoe minder de kwaliteit van leven is.

Tabel 26
Correlatietabel voor ouderlijke stress (NOSIK) avakiteit van leven (ITQOL)

r

ITQOL: parental impact- time -.35
ITQOL: parental impact- emotional -.73
ITQOL: combined behavior -.45
ITQOL: temperament and moods -.33

Uit de literatuur is duidelijk dat, in vergelijkinget klinische groepen, de kwaliteit van leven
bij ouders van een kind met het Angelman Syndraagarl is dan ouders van kinderen met somatische
aandoening, zoals buikpijn en brandwonden. Uit arakk blijkt dat de gemiddelde scores van ouders
van kinderen met buikpijn of brandwonden op kwélit@n leven hoger zijn (Landgraf, Vogel et al.
2012). Er is wel degelijk sprake van een lage Kewlvan leven bij ouders van een kind met het

Angelman Syndroom.
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4. Discussie

Voor dit onderzoek is er gekeken naar het verbamssein enerzijds kindfactoren
(gedragsproblemen, prikkelverwerking, slaapproblemefijne/grove  motoriek, cognitieve
ontwikkeling, autisme, epilepsie, visusproblemen)amderzijds ouderlijke stress en kwaliteit van
leven bij het Angelman Syndroom. Er is nog weiriggeen onderzoek gedaan naar de relatie tussen
kindfactoren bij het Angelman Syndroom en het weilliden van de ouders van die kinderen. Het is
belangrijk om te weten welke aspecten tot meer wigldestress en verminderde kwaliteit van leven
leiden om ouders beter te kunnen begrijpen en tettibneren van kind en gezin te kunnen

verbeteren.

In vergelijking met de normgroep van de NOSIK wondil degelijk meer ouderlijke stress
ervaren door ouders van kinderen met B8vendien wordt in vergelijking met eerder ondeilzean
Landgraf et al. (2012) duidelijk dat ouders vanddren met het Angelman Syndroom een
verminderde kwaliteit van leven ervaren dan oudeas kinderen met bepaalde somatische

aandoeningen, zoals buikpijn of brandwonden.

IQ bleek in dit onderzoek een relatie te hebbenauderlijke stress. Hoe lager het IQ van de
kinderen, hoe meer ouderlijke stress gerapporteerd. Gedragsproblemen bleken in dit onderzoek
geen relatie te hebben met ouderlijke stress. Ditdivtegengesproken door eerder onderzoek van
Baker, Mcintyre et al. (2003) en Wheeler, Skinnérak (2008), waarin duidelijk werd dat
gedragsproblemen tot meer ouderlijke stress kuigidan. In dit onderzoek bleken echter wel meer
gedragsproblemen voor te komen in vergelijking hetniveau van mentale retardatie. De kinderen
met het Angelman Syndroom scoorden hoger op darijgergelijking met kinderen met een ernstige

mentale retardatie (Rojahn, Matson et al., 2001).

Gedragsproblemen, slaapproblemen, prikkelverwerkinggnitieve ontwikkeling, grove
motoriek en 1Q bleken een belangrijke relatie tblde® met kwaliteit van leven. Reynolds en Malow
(2011),vonden dat slaapproblemen vaak voorkomen bij kemlenet het Angelman Syndroom. Dit
heeft effect op de kwaliteit van leven van kindermm hun families. Wat betreft de invloed van
gedragsproblemen worden de significante resultaésestigd door onderzoek van Wheeler, Skinner
et al. (2008).Zij gaven aan dat gedragsproblemen mogelijk eenspelen voor een verminderde
kwaliteit van leven. Daarnaast wordt dit bevestigadr onderzoek van Griffith, Hastings et al. (2011)
waarin duidelijk werd dat ouders een lagere scetelen op kwaliteit van leven mogelijk vanwege

stress door de zeldzame genetische afwijking varkind.
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Er zijn weinig significante verschillen gevondendit onderzoek. Voor ouderlijke stress is
duidelijk geworden dat extreme slaperigheid en lgroken met bewegingsgevoeligheid gepaard gaan
met meer stress. Andere aspecten van slaap erefyekWwerking lijken niet gepaard te gaan met meer
ouderlijke stress. Dit spreekt eerder onderzoelerte@soldman, Bichell et al., 2012) waarin
aangetoond werd dat slaapproblemen wel gepaard meaarverhoogde ouderlijke stress, zowel bij
kinderen met als zonder AS. Er werden in dit ongekzsignificante verschillen gevonden tussen
ouders met lage stress en ouders met hoge strefs itgms van slaapproblemen ‘gespannen of bang
naar bed’, ‘moe wakker worden’ en ‘overdag slapegg voor prikkelverwerking op het item ‘wordt
ongerust of bang als voeten los van de grond kontemiverd hier wel degelijk meer stress ervaren
door ouders, zij het dat niet alle aspecten vaapgieoblemen en problemen met prikkelverwerking
gepaard gaan met ouderlijke stress. Mogelijk ‘vadgthuidige vragenlijst onvoldoende de huidige
slaapproblemen van de kinderen met AS. Het karedséagen ook zo zijn dat alle ouders veel stress
ervaren waardoor er weinig variatie is in stressaivtussen beide groepen ouders. Het gemiddelde
gerapporteerde stressniveau van ouders ligt hagehdt gemiddelde van de normgroep. Ouders met
lage stress en ouders met hoge stress blijkervaietlkaar te verschillen op subschaalniveau dls he
gaat omgedragsproblemen, prikkelverwerking, slaapproblenfgne/grove motoriek, cognitieve

ontwikkeling, 1Q, type deletie, autisme classifieaepilepsie en visusproblemen.

In dit onderzoek blijken de kindfactoren niet tersahillen tussen ouders met een hoge
kwaliteit van leven en ouders met een vermindendalikeit van leven. Er zijn geen significante
resultaten gevonden voor gedragsproblemen, prikketrking, slaapproblemen, cognitieve
ontwikkeling, 1Q, fijne/grove motoriek, type deketiautisme, epilepsie en visusproblemen. Wel werd
duidelijk dat bepaalde items uit de vragenlijst ropeoblemen in de slaap en de prikkelverwerking

geassocieerd waren met kwaliteit van leven.

In dit onderzoek is duidelijk geworden dat de dfasstie van autisme met de ADOS
aanzienlijk verschilt van de klinische classifieatDp basis van de ADOS werd in dit onderzoek 41,7
% van de kinderen geclassificeerd met een autigpeetsim stoornis en 41,7 % met autisme.
Classificatie met behulp van de klinische conclis#t echter zien dat slechts 17,4 % van de kimdere
voldeed aan een autisme spectrum stoornis en dégevieinderen hier niet in aanmerking voor
kwamen. Verstandelijk niveau is hierbij een confdemvoor autisme en zorgt ervoor dat een kind
meer kenmerken laat zien die doen denken aan aytisaar die eigenlijk zijn toe te schrijven aan het
extreem lage verstandelijke niveau. Deze bevindingerden bevestigd door eerder onderzoek van
Trillingsgaard en Ostergaard (2004), waarbij kietlemet AS overgediagnosticeerd werden met een

autisme classificatie vanwege hun lage mentaldjikef
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Er zijn, zoals beschreven, geen significante vealfleohgevonden op kindfactoren tussen
ouders met een lage kwaliteit van leven en oudesrs een hogere kwaliteit van leven. Dit is te
verklaren doordat er nog geen goede normen besdrikbjn voor de scores op de ITQOL. Er zijn
voor dit onderzoek groepen gemaakt door het gerfiddden de scores te nemen en hier een grens op
te trekken. Voor vervolgonderzoek zal er geconexemoeten worden met een Nederlandse

normgroep, zodat er grenzen ontstaan voor eendrmogen lage kwaliteit van leven.

In dit onderzoek is geen causaliteit gemeten. Bletiét duidelijk of kindfactoren de oorzaak
zijn voor meer ouderlijke stress of een verminddadaliteit van leven of dat deze relatie omgekeerd
aanwezig is. In sommige gevallen kan de relatisemsde variabelen omgedraaid zijn. In dit
onderzoek is er vanuit gegaan dat kindfactorenafeaak zijn van het ervaren van meer ouderlijke
stress of een verminderde kwaliteit van leven. lkéet daarentegen juist zijn dat ouderlijke stress va
invloed is op bijvoorbeeld de slaapproblemen vankiofeleren. Bovendien kan ouderlijke stress
problemen in de prikkelverwerking van de kinderemoorzaken, omdat ouders zelf prikkelbaarder

zijn.

De resultaten in dit onderzoek zijn van belang vbet veld van de Psychologie en
Pedagogische Wetenschappen, in die zin dat ze hurjgragen aan mogelijke begeleiding van deze
kinderen en hun ouders. Het is van belang dat er ikennis beschikbaar komt over het Angelman
Syndroom en beinvioedende factoren. Zo kunnen p$ygén en pedagogen meer kennis tot zich
nemen waardoor bijvoorbeeld passende ouderbegalekiin plaatsvinden. Er kunnen bovendien
passende interventies/hulpprogramma’s worden sagsézid die zich specifiek richten op het niveau

van kinderen met AS.

Beschreven onderzoek kent beperkingen, zoals eess-sectioneel design, een kleine
steekproef en een grote spreiding in leeftijd ereai van de kinderen. Vanwege het lage aantal
proefpersonen kunnen resultaten beinvloed wordeaar mmoeten de resultaten ook met
voorzichtigheid geinterpreteerd worden. De groteeisng in leeftijd en niveau vragen ook om
voorzichtigheid in het doen van stellige uitsprakBaarnaast worden in dit onderzoek de gegevens
verzameld door middel van vragenlijsten en scremmstrumenten. Dit kent voordelen, zoals een
goedkope en makkelijke manier van data verzameteaar ook veel nadelen. Zo zijn veel
vragenlijsten door ouders ingevuld, waarbij rekgngehouden moet worden met observer-bias, en
betreft elke ingevulde vragenlijst een momentopna¥eel vragen zijn niet ingevuld of bewust
overgeslagen omdat het voor ouders lastig is onvadde een kind met Angelman Syndroom in te
vullen, vaak omdat vragen niet van toepassing warpneen kind met een dergelijk beperkt

ontwikkelingsniveau.

De screeningsinstrumenten (BSID-III, ADOS) in diiderzoek kennen ook nadelen. De BSID

is geschikt voor kinderen tot 3% jaar, maar wordtdit onderzoek voor alle kinderen gebruikt.
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Hierdoor wordt alleen de cognitieve ontwikkeling f§ne/grove motoriek bekeken tot 3Y% jaar. Er
wordt na vijf opeenvolgende fouten afgebroken tgréde kinderen mogelijk wel hogere cognitieve
functies vertonen welke niet gescoord worden. Boigndien geen normgroep beschikbaar voor deze
groep kinderen. Op de ADOS scoren kinderen geregpléen item afwijkend omdat ze in hun
ontwikkeling het gewenste sociale gedrag nog nieinkn vertonen. Een speciale peuterversie (die in
ontwikkeling is) zou hier dan ook een uitkomst zijBBovendien geven de scores op
screeningsinstrumenten vaak slechts een moment@pna®r. Een kind kan moe zijn waardoor het
minder presteert. Er kan ook eerder worden gest@itde afname omdat een kind gefrustreerd is
omdat het bijvoorbeeld niet kan praten. Eerderak al aangegeven dat er geen goede normen
beschikbaar zijn voor de ITQOL, de vragenlijst ndarkwaliteit van leven. Hierdoor kan de mate van

het ervaren van een hoge/lage kwaliteit van leverden overschat/onderschat.

Allereerst zullen er voor toekomstig onderzoek neefpersonen beschikbaar moeten zijn,
zodat resultaten beter geinterpreteerd kunnen wor8e zal een meer homogene streekproef
beschikbaar moeten zijn met een betere vertegenliging van de leeftijdsdomeinen. In de toekomst
zullen kinderen gezien worden op meerdere meetmmmerodat er een longitudinaal verband kan
worden gezien in de ontwikkeling van het kind itatie met ouderlijke stress en kwaliteit van leven.
Nu is er steeds sprake van een momentopname. Eoratant gezocht moeten worden naar meet-
instrumenten die geschikt zijn voor deze specifiak@ep. Desnoods zullen hiertoe speciale
instrumenten moeten worden ontwikkeld. Zo kan gbtlagorden aan een instrument waarmee

specifiek de kwaliteit van leven van gezinnen negt kind met AS gemeten kan worden.
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Erasmus Medical University, Rotterdam
Abstract

Background  Angelman Syndrome a monogenetic neurodevelopmental disorder, is associated
with many disabilities, such as developmental delay, movement or balance
disorder, speech impairment, epilepsy and sleep problems. Little is known about
the influence of child characteristics, like behaviour problems, sensory
processing, sleep problems, fine/gross motor development, cognitive
development, autism, epilepsy and visual problems on parenting stress and

quality of life in Angelman Syndrome

Method Parenting stress was assessed with the Dutch version of the Parenting Stress
Index (NOSIK) and quality of life with the short version of the Infant and Toddler
Quality of Life Questionnaire (ITQOL-SF47). Parents completed questionnaires on
behaviour, sensory processing and sleep. 27 children with Angelman Syndrome
were assessed with a developmental scale (BSID-III) and the Autism Diagnostic
Observation Scale (ADOS). Additional medical information was obtained during

visits to the paediatrician and the paediatric neurologist of the team.
Results Analyses showed

Conclusion It is concluded that child characteristics have a relation with parenting stress and

quality of life. ...

Keywords  Angelman Syndrome, parenting stress, quality of life

Angelman Syndrome (AS) is a genetic neurodevelopmental disorder, due to a lack of expression
of the UBE3A gene on the maternal chromosome 15q11.2-15q13 (Williams 2005). The
syndrome is associated with developmental delay, movement or balance disorder, ataxia of gait,
behavioural uniqueness, speech impairment, happy demeanor and a strong fascination for water
(Didden, Korzilius et al. 2008). Other characteristic features include delayed growth of head
circumference, seizures and a abnormal EEG and associated clinical features like drooling,
strabismus, abnormal sleep-wake cycles, scoliosis, constipation and abnormal food related

behaviours (Williams, Beaudet et al. 2006).

The sleep problems, associated with this syndrome, are characterized by a combination

of disturbances in initiating or maintaining sleep, parasomnias, sleep breathing disorders,
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excessive daytime somnolence, disrupted sleep-wake cycles. Sleep problems can improve and
disappear in the late childhood (Bruni, Ferri et al. 2004); (Goldman, Bichell et al. 2012);(Pelc,
Cheron et al. 2008). The sleep problems commonly affect the entire family. Parents show sleep
deprivation, but also feelings of fatigue, irritability and limitations of activities (Pelc, Cheron et
al. 2008). Goldman also showed disrupted night-time sleep of the parents due to the sleep
problems of the child (Goldman, Bichell et al. 2012). Sleep problems are also reported by parents
of children with Autism Spectrum Disorder. These children showed poorer sleep quality, shorter
sleep and earlier morning wake time compared to parents with a typical developing child
(Meltzer 2008). Mothers showed more depressive symptoms and parenting stress when their

child had significant sleep disruptions (Meltzer and Mindell 2007).

The behavioural phenotype of a child with AS depends on age, cognitive level, genetic
type, mosaicism, additional gene defects, seizures, medication, home setting and parental genes.
Especially age is a modulating factor, as young children are hard to distinguish from children
with a development delay, due to a normal prenatal and birth history. The developmental delay
is evident at 6-12 months of age. At age 3-5, the syndrome is easier to discriminate from a delay
due to speech impairment (Williams 2010);(Williams, Beaudet et al. 2006). Behaviour problems
are present in both sexes and at all ages. They are characterized by language deficits, excessive
laughter, aggression and repetitive and stereotyped behaviour (Summers, Allison et al. 1995).
The behaviour problems can be provoked by the developmental delay. Children with a
developmental delay score higher compared to children without a delay on behaviour problems
(Baker, McIntyre et al. 2003). Furthermore, there is a high risk for problems with anxiety,

depression and aggression in children with poor social skills (Baker, Blacher et al. 2002).

Autistic behaviour is commonly seen in children with AS. Trillingsgaard (Trillingsgaard
and Ostergaard 2004) have shown a high proportion of autism spectrum disorder in children
with AS, according to ADOS-G criteria. However, these patients had a very low mental age, which

causes an overrated comorbidity of autism spectrum disorders.

Knussen (Knussen and Sloper 1992) showed that factors like behaviour problems, poor
functional skills and problems resulting from the child’s handicap are stressful for parents.
Parents of a child with a developmental delay showed more stress, reported by a greater
negative impact on the family (Baker, Blacher et al. 2002). Furthermore, parents of children with
AS report clinical levels of anxiety and depression symptoms (Griffith, Hastings et al. 2011).
When children with an intellectual ability also have an autism spectrum disorder, mothers show
more stress than mothers of children with an intellectual ability without autism (Olsson and

Hwang 2001).

E.B. Pols De invloed van kindfactoren op ouderlijke stress en kwaliteit van leven bij het Angelman Syndroom 45



There is no information about the influence of child characteristics of AS, like behaviour
problems, sensory processing and sleep problems, on parenting stress and quality of life. Born
(van den Borne, van Hooren et al. 1999) states that parents need more information about the
development and of future and possible consequences of AS. The aim of this study is to
determine the factors (behaviour problems, sensory processing, sleep problems, fine/gross
motor development, cognitive development, autism, epilepsy and visual problems) affecting

parenting stress and quality of life in (parents of children with) AS.

Method

Participants

27 patients with AS, 3-16 years (mean age M =... months, SD = .. months)(.. girls, .. boys) were
recruited through the ENCORE Expert Centre Erasmus Medical University in Rotterdam.
Professionals involved in follow-up are: paediatrician, paediatric neurologist, dietician, speech

therapist, clinical geneticist, child and adolescent psychiatrist and neuropsychologist.

Instruments

Data were collected using questionnaires and the screening instruments. The BSID-III (Bayley
Scales of Infant and Toddler Development, third edition)(Bayley 2006) was used for estimating
the level of cognitive, fine motor and gross motor development. The ADOS (Autisme
Diagnostisch Observatie Schema, Module 1)(Lord, Rutter et al. 2001/2008) has been used to
determine the nature and severity of symptoms in the autism spectrum. This module is used

when children show no speech or only a few single words.

Behaviour problems were obtained using the Dutch translation of the Behaviour Problems
Inventory (Lijst voor Gedragsproblemen)(Rojahn, Matson et al. 2001) on a five-point Likert scale

for frequencies and a three-point Likert scale for severity.

Sleep problems and sleep-wake rhythm were evaluated using the Dutch translation of the SDSC
(Sleep Disturbance Scale for Children)(Bruni, Ottaviano et al. 1996). The 24 answers are scored
on a five-point Likert scale and are divided into six subscales. 2 items are pertained to sleep

duration and sleep latency.

The SSP (Sensory Profile- NL, short version)(Dunn 1999) was used to measure sensory

processing with a five-point Likert scale. Scores were divided into subscales.
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Parenting stress was estimated using the Dutch PSI (NOSIK: Nijmeegse Ouderlijke Stress Index,
verkorte versie) (de Brock, Vermulst et al. 1992). In this questionnaire, 25 items are scored by
parents on a six-point Likert scale. Results are compared with normgroups for mothers or

fathers from the general population or with a clinical population.

Quality of life was evaluated with the ITQOL-SF47 (Infant and Toddler Quality of Life
Questionnaire —Parent Short Form- 47 Dutch)(HealthActCHQ 2011), based on a four/five-point

Likert scale.

Additional information, like type deletion, epilepsy and medication were noted through the

paediatrician/paediatric neurologist when patients visit the Expert Centre.

Statistical analyses

Analyses were performed with SPSS (version 20.0) and Data-Entry. First, child characteristics
(behaviour problems, sensory processing, sleep problems, fine/gross motor development,
cognitive development, autism, epilepsy and visual problems) were compared to parenting
stress and quality of life using chi-square and t-tests. Second, the influence of child

characteristics on parenting stress and quality of life was analysed with regression-analyses.

Results

Parenting stress

Results show that parenting stress....

Quality of life

Quality of life was....

Discussion

The aim of the study...
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