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Tutkimuksen tarkoituksena oli analysoida suomalaisten Williams-aikuisten
kognitiivista profiilia ja seuloa syndrooman kognitiivisesta fenotyypistd poikkeavia
tutkittavia. Fenotyypin kognitiivisesta profiilista poikkeavia tutkittavia etsittiin
neuropsykologian ja genetiikan nidkokulmasta. Fenotyypin ja genotyypin vilisten
yhteyksien 10ytdmiseksi tutkitaan henkiloitd joilla esiintyy vain osittainen tai
poikkeuksellinen Williamsin syndrooman fenotyyppi. Néin pyritd4n 16ytiméain mm.
kognitiiviseen kyvykkyyteen vaikuttavia geenejd. Tutkimushenkiloind oli kaiken
kaikkiaan 24 Williams-aikuista, seitseméntoista naista ja seitsemén miestd. Tutkittavat
jakautuivat kehitystasoltaan lievisti kehitysvammaisesta syvisti kehitysvammaiseen.
Lievisti ja keskivaikeasti kehitysvammaisten tutkittavien joukko oli suurin.
Tarkasteltaessa tutkittavien keskiméfiridistd kognitiivista profiilia osoittautui kielellinen
ja suorituspuoli ldhestulkoon samantasoisiksi. WAIS-R ja WISC-R -testin tehneisté
tutkittavista kahdella kielellinen puoli osoittautui normaali populaatioon verrattuna
suorituspuolta merkitsevisti paremmaksi tiyttden 95 prosentin luottamusvilin kriteerin.
Kahdella WAIS-R -testin tehneelld tutkittavalla suorituspuoli osoittautui kielellistd
puolta vahvemmaksi edelli mainitulla merkitsevyysasteella. Padsdéintdisesti erot
kielellisen ja suorituspuolen dlykkyysosaméiérien vililld olivat melko pienid. Fenotyypin
kognitiivisen profiilin analysoimista varten muodostettiin aikaisempien tutkimusten
pohjalta Williamsin syndrooman kognitiivisen profiilin kriteerit, joiden tarkoituksena on
kartoittaa Williams-henkilSiden kognitiivisten kykyjen tyypillisyyttd. Kriteereiden
tayttymistd arvioitiin Wechslerin testeilld. Tulokset osoittivat tutkittavien
keskimédrdisen kognitiivisen profiilin olevan fenotyypille tyypillisen. Yksilotasolla
kaikki fenotyypin kognitiivista profiilia médrittavit kriteerit taytti 11 tutkittavaa 19:std
(57,9 %). Niistd kahdeksasta tutkittavasta, joiden osalta vain osa kriteereistd tédyttyi,
todettiin kolmella tutkittavalla fenotyypille epétyypillinen kognitiivinen profiili (15,8
%). Tamin jidlkeen muodostettiin tutkimuspareja, joissa fenotyypin kognitiivisesta
profiilista poikkeavia tutkittavia vertailtiin mahdollisimman samanikéisiin ja kyky-
taitotasoltaan samantasoisiin kognitiiviselta profiililtaan  tyypillisiin tutkittaviin.
Asetelman tarkoituksena oli kartoittaa geneettisen taustatekijin lisdksi muita
mahdollisia kognitiivisen profiilin ilmiasuun vaikuttavia tekijoitd. Yksikddn
taustatekijoistd ei yksiselitteisesti selittéinyt tutkittavien fenotyypistd poikkeavaa
kognitiivista profiilia. Tdmén tutkimuksen kriteereilld médritetty yksilon kognitiivinen
profiili ja tutkimusparien tarkempi tarkastelu antaa aihetta epdilld kognitiiviselta
profiililtaan fenotyypistd poikkeavien tutkittavien genotyypin tavanomaisuutta. Niin
ollen kognitiiviselta profiililtaan epityypillisten tutkittavien tapauskuvaukset ovat
indikaatio tarkemmille geneettisille tutkimuksille.
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JOHDANTO

Kehitysvammaiselle ja héinen omaisilleen, seké hinté hoitaville ammatti-ihmisille kehi-
tysvamman syyn selviiminen antaa tietoa siitd, millaisten ongelmien ja erityispiirteiden
kanssa ollaan tekemisissd. Ennen kaikkea etiologisen tiedon merkitys korostuu suunni-
teltaessa tarkoituksenmukaisia hoito- ja kuntoutusmuotoja. Kehitysvammaoireyhtymisti
Williamsin syndrooman genotyypin ja fenotyypin viliset mahdolliset yhteydet ovat he-
réttineet tutkijoiden mielenkiinnon. Kyseessid on melko harvinainen oireyhtymd, jonka
erilaiset ominaispiirteet johtuvat kromosomin 7 pitkéssd haarassa sijaitsevasta hé-
vidmisti eli mikrodeleetiosta (7q11 .23) (Williams, Barret-Boyes & Lowe 1961; Ewart
ym. 1993). Syndrooman prevalenssi on noin 1:20 000 - 1: 50 000 vastasyntynyttd, jonka
mukaan Suomessa syntyy n. 1-4 Williams-lasta vuodessa. Diagnoosia voidaan epéilld
tyypillisen ulkon#6n ja olemuksen perusteella, ja se varmistetaan toteamalla perintote-
kijamuutos ns. FISH-tutkimuksella (Peippo 1999). Tavanomaisiin kasvojenpiirteisiin
kuuluvat mm. leved alahuuli, turpea silmien ympérys, pitkd yldhuulen ja nenén vélinen
alue sekd eteenpdin olevat sieraimet (Morris, Demsey, Leonard, Dilts & Blackburn
1988). Sydin- ja verisuoniongelmat ovat oireyhtyméssi tavallisia (SVAS ja muut valti-
moahtaumat sekd verenpainetauti), lisdksi osassa tapauksia saattaa esiintyd infantiilia
hyperkalsemiaa. Tuki- ja liikuntaelimiston oireita ovat niveljdykistymit ja ryhtivirheet.
Fenotyyppiin liittyviksi ominaispiirteiksi voidaan myds lukea useilla Williams-
henkil6illd tavattu erityinen herkkyys #inille ja musiikille (Korenberg ym. 2000).
Useimmat Williams-aikuiset selviytyvit omatoimisesti arkipdivin perusrutiineista kuten
ruokailusta, wc-toimista ja pukeutumisesta. (Plissart, Borghgraef, Volcke, Van den
Berghe & Fryns 1994). Thmisind heitd luonnehditaan hyvéntuulisiksi ja sosiaalisiksi
(Bellugi, Adolphs, Cassady & Chiles 1999). Syndroomaan liittyy yleisesti lievd / keski-
vaikea kehitysvammaisuus tai oppimisvaikeudet, seki tyypillinen kognitiivinen profiili
(Rossen, Klima, Bellugi, Bihrle & Jones 1996; Mervis, Robinson, & Pani 1999a; Peippo
1999).

Kognitiivinen profiili esittdd kognitiivisten kykyjen heikot ja vahvat alueet, ja sen
antaman tiedon avulla pystytifin kuvaamaan yksilon kyky- ja taitotasoa erilaisissa kog-

nitiivisissa toiminnoissa kuten kielen, visuospatiaalisen hahmotuskyvyn, muistin ja



motoriikan alueilia. Tietynlainen kognitiivinen profiili saattaa olla tyypillinen myds eri-
laisille diagnostisille ryhmille ja n#iden alaryhmille (Nirhi, Korhonen & Lyytinen
1997). My6s Williamsin syndrooman yhteydesséd puhutaan sille tyypillisestd kognitiivi-
sesta profiilista (WSCP). Williamsin syndrooman kognitiivisen profiilin joistakin eri-
tyispiirteisté ollaan laajalti samaa mielt4, kuten siitd, ettid heidén kielelliset kykynsi ovat
visuospatiaalisia kykyjd paremmat. Tutkituilla on suhteellisen hyvit verbaaliset taidot
sekd auditiivinen muisti kun taas visuospatiaaliset kyvyt kasvojen tunnistamista lukuun
ottamatta ovat puutteelliset suhteessa yleiseen kehitystasoon. (Bellugi, Bihrle, Jernigan,
Trauner & Doherty 1990; Udwin & Yule 1990; Wang & Bellugi 1993; Karmiloff-
Smith, Klima, Bellugi, Grant & Baron-Cohen 1995; Karmiloff-Smith ym. 1997; Jarrold,
Baddeley & Hewes 1998; Bellugi, Lichtenberger, Mills, Galaburda & Korenberg 1999;
Mervis, Morris, Bertrand & Robinson 1999b; Mervis ym. 2000). Suurimmat vaikeudet
Williams-henkil6iden kognitiivisessa profiilissa ilmenevit visuospatiaaliskonstruktiivi-
sissa kyvyissé, joita mitataan muun muassa ns. kuutio-tehtéivilld (Mervis ym. 1999a).
Williamsin syndrooman fenotyypin kognitiivinen profiili on mééritelty ja operatio-
nalisoitu DAS -testin pohjalta (Differential Ability Scales), joka on kognitiivisia kykyji
mittaava standardisoitu testi. Operationalisoitaecssa WSCP:a Mervis ym. (2000) katsoo
oleelliseksi ottaa huomioon seki kykytaitotason yleensd ettid kykytason tietyissi osateh-
tdvissd verrattuna muihin fenotyypin profiilille oleellisiin osatehtiviin. Kyseisessd tut-
kimuksessa WSCP:a parhaiten médrittéiviksi osatehtdviksi oli valittu auditiivista lyhyt-
kestoista muistia mittaava tehtivd (Digit Recall), kaksi verbaalisia kykyjd mittaavaa
tehtdavad (Naming/Definitions ja Similarities) ja visuospatiaaliskonstruktiivisia kykyji
mittaava tehtéivd (Pattern Construction). Muita visuospatiaaliskonstruktiivisia kykyja
mittaavia tehtévid (Copying ja Recall of Designs) ei hyviksytty WSCP:a médrittiviksi
osatehtiviksi, koska esim. toiseen niisti liittyy motorinen suoritus, miki saattaa vaikut-
taa kokonais-suoritukseen. Tdmaén liséksi lapsille on voitu opettaa suuri osa kopioita-
vista kuvioista jolloin tuloksen luotettavuus kérsii. Kriteerit on esitetty taulukossa 1 (s.
11). Mervisin ym. (2000) tutkiessa mittarin spesifisyytti ja sensitiivisyyttd he totesivat
84:std tutkitusta 74:n tutkittavan (88 %) tiyttivin ko. kriteerit, kun kontrolliryhmésti
vastaavasti vain neljd tutkittavaa 56:sta (7,1 %) tdytti WSCP:n kriteerit. Yhdenkiiin
kaytetyistd kriteereisti ei kuitenkaan todettu yksind#in pystyvin méadrittimain WSCP:a.
Parhaiten tdhén ylsivit kriteerit yksi ja nelj, jotka on esitetty taulukossa 1 (s. 11).



Frangiskakis ym. (1996) on luonut vastaavanlaiset kriteerit saman DAS -testin poh-
jalta ja ndit3 kriteereitd on vastaavien osatehtéivien perusteella kiytetty WSCP:n méarit-
tdjdnd myds muiden testien kuten WAIS-R -testin kohdalla. Tutkimuksessa kaytetyilld
kriteereilld 48:sta Williams-henkilostid 45 (93,75 %) tidytti WSCP:n kriteerit. Kontrolli-
ryhméstd (N=25) kriteerit tiytti ainoastaan kaksi tapausta (8 %). Frangiskakiksen ym.
(1996) WAIS-R -testiin sovellut kriteerit 16ytyvét taulukosta 1 (s. 11). Tassabehji ym.
(1999) on puolestaan madritellyt kriteerit WSCP:n toteutumiselle BAS-II -testin pohjalta
(muodostuu kuudesta osatehtéivistd; matriisit, méirillinen jirkeily, samankaltaisuudet,
sanan méérittelyt, muotojen muistaminen, palikat) sekd numerosarja-tehtévan pohjalta,
jotka noudattavat samoja linjoja Mervisin ym. (2000) kriteereiden kanssa.

Erottelevana mittarina WSCP:n herkkyys ja spesifisyys on todettu hyviksi. Sen
avulla seké sitd soveltaen on osoitettu Williamsin syndrooman kognitiivisen profiilin
esiintyvéin eri ikdryhmilld pikkulapsista aikuisiin huolimatta yleisestd kognitiivisesta
kyky-taitotasosta. (Frangiskakis ym. 1996; Mervis ym. 2000).

Tarkasteltaessa Williams-henkil6iden kognitiivisesta profiilista ja sen eri osa-alueista
tehtyja tutkimuksia voidaan todeta, etti syndrooman ilmiasu kognitiivisten kykyjen
osalta ei ole niin yksioikoinen ilmi6é miti lyhyen syndrooman fenotyypin kognitiivisen
profiilin kuvauksen perusteella voisi olettaa. Williams-henkil6iden kognitiivisissa ky-
vyissd ja yleisessi kyky-taitotasossa on todettavissa huomattavaa yksildiden vélistd
vaihtelua ja suoritustason eroja. Lisdksi voidaan todeta, etti nimenomaan Williams-
aikuisten kognitiivista profiilia on tutkittu melko vihin (Howlin, Davies & Udwin
1998)

Useimmissa tutkimuksissa viitataan yleiselld tasolla kielellisen puolen vahvuuteen
suhteessa suorituspuolen kykyihin Williamsin syndrooman kognitiivisessa profiilissa
(Bellugi ym. 1990; Udwin & Yule 1990; Lopez-Rangel, Maurice, McGillivray &
Friedman 1992; Wang & Bellugi 1993; Karmiloff-Smith ym. 1995; Karmiloff-Smith
ym. 1997; Jarrold ym. 1998; Bellugi ym. 1999; Mervis ym. 1999b; Plissart ym. 1999).
Howlinin ja kumppaneiden (1998) tutkimuksessa ero kielellisen- ja suorituspuolen vi-
lilld osoittautui kuitenkin hyvin pieneksi vaikkakin tilastollisesti merkitseviksi. Muuta-
massa tutkimuksessa (Greer, Brown III, Pai, Choudry & Klein 1997; Pezzini, Vicari,
Volterra, Milani & Ossella 1999; Volterra, Longobardi, Pezzini, Vicari & Antenore



1999) edelld mainitun kaltaista eroa kielellisen ja suorituspuolen vélilld ei ole voitu to-
distaa.

Williams-henkil6iden kielellinen / suullinen ilmaisutaito saa usein aikaan vaikutel-
man mitattua kehitysikdd paremmasta kehitystasosta. Puhuttaessa Williams-henkiléiden
kohdalla suhteellisen vahvoista kielellisistad kyvyisti, olisi Volterran, Sabbadinin, Capri-
cin, Pezzinin & Ossellan (1995), Karmiloff-Smith ym. (1997), Jarroldin ym. (1998) seki
Pezzinin ym. (1999) mukaan syytd kuitenkin korostaa, etti kielelliset kyvyt pitdvét si-
sdllasn sekd vahvoja ettd heikkoja osataitoja. Useimmiten Williams-henkil6iden kielel-
linen kyky ei siis ole tdysin normaali ja vain harvoissa tapauksissa kielellisten kykyjen
on todettu vastaavan kronologista ikdd (Rossen ym. 1996; Karmiloff-Smith ym. 1997;
Bishop 1999;). Leksikaalisen (kielen sanavaraston ja sanavarasto-opin, mutta ei sanoi-
hin liittyvén késitteellisen tietouden) ymmaértimisen ja — tuottamisen eri osa-alueiden
suoritustasossa on todettu suurta vaihtelevuutta (Rossen 1996; Mervis ym. 1999b; Pez-
zini ym. 1999; Volterra ym. 1999). Puhuttaessa laajasti leksikaalisesta tuottamisesta ja —
ymmértimisestd, ovat Pezzini ym. (1999) osoittaneet Williams-henkildiden kielellisen
ymmértimisen kyvyn olevan merkitsevisti leksikaalista tuottamista vahvemman.

Kaikissa lépikdymisséni tutkimuksissa, joissa on tutkittu Williams-henkil6iden sana-
varastoa (Bellugi ym. 1990; Rossen ym. 1996; Mervis ym. 1999b; Volterra ym. 1999)
on oltu yhtd mielti siité, ettd ko. osataito on vahva alue Williams-henkil6iden kielelli-
sissd kyvyissd. Mervis ym. (1999b) totesivat kuitenkin suoritustason erot yksiloiden
vililld suuriksi. Semanttisen tietoisuuden, eli tietoisuuden sanojen merkityksestd, on
katsottu olevan myds yksi Williams-henkildiden kielellisten kykyjen vahvoista alueista.
Osan tutkittavista on osoitettu yltivin jopa kronologista ikdzinsd vastéavalle tasolle
(Bellugi ym. 1990; Rossen ym. 1996) — mutta toisaalta esim. Mervis ym. (1999b) totesi-
vat Williams-lasten semanttisen kategorioinnin olevan tutkittavien ikitasoa selvisti hei-
kompaa. Kielen semantiikkaan liittyy kuitenkin joitakin poikkeavia piirteitd, kuten kes-
kusteluissa tavanomaista useammin esiintyvit epitavalliset sanat (Rossen ym. 1996).

Williams-henkiloiden kieliopillisista kyvyistd tutkijat ovat eri mieleisid. Reillyn,
Kliman & Bellugin (1990), Wangin & Bellugin (1993) ja Rossenin ym. (1996) tutki-
muksissa tutkittavat suoriutuivat kieliopillisten rakenteiden ymmaértimisesti ja tuottami-
sesta suhteellisen hyvin. Kun taas vastaavasti tutkijat Udwin & Yule (1990) Gosch, Sti-
ding & Pankau ym. (1994), Karmiloff-Smith ym. (1997) ja Volterra ym. (1999) eivit



puolla titd kisitysti. Mervisin ym. (1999b) mukaan kieliopillinen ymmaértiminen voi-
daan katsoa Williams-henkiléiden vahvuudeksi, vaikka vaikeimmissa kielioppiraken-
teissa esiintyykin vaikeuksia. Kielen syntaksiin liittyvit kyvyt ovat Williams-lapsilla
kuitenkin huomattavasti viivistyneet, vaikka ne samanaikaisesti ovatkin korkeammalla
tasolla mitd voisi olettaa spatiaalisten kykyjen tasosta kisin. Erityisid ongelmia Wil-
liams-henkiloille niyttdisi tuottavan kielen morfosyntaktiset sdfinnot eli sdfinnot joiden
mukaan sanoja taivutellaan, johdetaan ja yhdistelldén (Karmiloff-Smith ym. 1997; Vol-
terra ym. 1999) - vaikka téstikin on eridvid tutkimustuloksia (Reilly ym. 1990; Rossen
ym. 1996).

Williams-henkilostd puhuttaessa tulee usein esille heidéin erityinen tapansa kayttidi
ns. “cocktail-puhetta”. Goschin ym. (1994) mukaan Williams-lapset tuottavatkin kehi-
tystasoonsa nihden tavallista enemmiin sosiaalisia fraaseja ja kliseiti. Udwin ja Yule
(1990) osoittivat kuitenkin tutkimuksessaan, ettd timéi erityispiirre oli tyypillinen vain
osalle Williams-lapsista. T&lld alaryhmilld kielelliset kyvyt olivat yleisestikin ottaen
korkeammalla tasolla kuin muulla tutkimusryhmélld. Silmiinpistivd piirre on myds
Williams-henkil6iden tarinankerronta- ja ilmaisukyky (mm. Reilly ym. 1990; Rossen
ym. 1996;).

Visuospatiaalisten kykyjen on kielellisten kykyjen tavoin todettu pitivin sisilldzin
hyvinkin eritasoisia osataitoja (Mervis ym. 1999a; Pezzini ym. 1999). Kaikissa lipi-
kédymisséni tutkimuksissa on oltu yhti mielti siité, ettd Williams-henkil6illd on erityinen
kyky prosessoida, erotella sekd muistaa kasvoja (mm. Rossen ym. 1996; Pezzini
ym.1999; Volterra 1999), ja he suoriutuvat kasvojen tunnistustehtivistid paremmin kuin
dlykkyysidltisin vastaavat normaalisti kehittyvit verrokit. Sen sijaan visuospatiaaliskon-
struktiiviset kyvyt eli kuvahahmojen ja rakennelmien tuottaminen seké jakaminen osiin,
tuottavat Williams-henkiléille vaikeuksia (Mervis ym. 1999b; Pezzini 1999). Mervisin
ym. (1999b) raportista kdy kuitenkin ilmi, ettd 10% tutkittavista suoriutui visuospatiaa-
liskonstruktiivisia kykyjd mittaavasta testisti sen normaalirajoissa. Tavanomaista pa-
rempi suorituskyky ko. tehtéivissd korreloi voimakkaasti myds muiden kognitiivisten
osataitojen (esim. sanavarasto ja verbaalinen tydmuisti) kanssa. Lis#ksi tutkijat totesivat
ko. tutkittavien kéyttdvin kompensoivia, verbaalisia strategioita tehtéivii suorittaessaan.

My®s piirrostehtivien, joissa tarvitaan lisiksi visuomotorista integraatiota, on todettu
tuottavan Williams-henkiloille vaikeuksia. Tehtdvian suoritustason on todettu olevan



merkitsevisti yleistd kehitysikid heikompi (Rossen ym. 1996; Bertrand, Mervis & Ei-
senberg 1997). Tassikin tehtivityypissd on todettu suurta vaihtelevuutta yksildiden vé-
lilld (Bertrand ym. 1997; Mervis 1999a) ja yhteys kognitiiviseen kyvykkyyteen yleensa.
Bertrandin ja kumppaneiden (1997) mukaan Williams-lapset kehittyvit piirtimisessd
normaaliin tapaan vaikkakin normaali kehitystd huomattavasti hitaammin.

Tulokset suhteellisen hyvisti verbaalisesta lyhytkestoisesta muistista (Udwin & Yule
1990; Frangiskakis ym. 1996; Vicari, Brizzolara, Carlesimo, Pezzini & Volterra 1996;
Mervis ym. 1999b) tukevat kisitysti kielen fonologisesta sujuvuudesta Williamsin syn-
droomassa. Jarrold, Baddeley & Hewes (1999) tuovat kuitenkin esille, ettd kyseinen
muisti ei yll4 aivan samalle tasolle kuin keskivaikeista oppimishéiridisté kérsivien lasten
verbaalinen lyhytkestoinen muistikapasiteetti. Liséksi yksiléiden vililld on todettu suu-
ria eroja lyhytkestoista muistia mittaavassa tehtivissid (Mervis ym. 1999b). Verbaalises-
sa pitkékestoisessa muistissa ilmenevit ongelmat (Vicari ym. 1996) viittaavat ongelmiin
kielen semanttisissa ja kieliopillisissa osa-alueissa. Verrattuna lyhytkestoiseen verbaali-
seen muistiin on lyhytkestoinen visuaalinen muisti todettu merkitsevisti heikommaksi
(Vicari ym. 1996; Jarrold ym. 1999) ja niin ollen péiitelméit puoltavat visuospatiaalisten
oppimisvaikeuksien ja ko. lyhytkestoisen muistin vilisti syy-seuraussuhdetta.

Williams-henkiloiden kognitiivisia kykyji kisittelevit tutkimustulokset ovat joiltakin
osin selvisti ristiriitaisia. Erityistd huomiota kiinnittd4 myos se, ettd yksildiden viliset
suorituserot on todettu monilla kognitiivisen profiilin osa-alueilla hyvinkin suuriksi.
Samalla tulisi kuitenkin ottaa huomioon myds yleisen kyky-taito tason vaihtelut eri yk-
siloiden vililld. Pezzinin ym. (1999) tutkiessa yksildiden suoritusprofiilien vaihtele-
vuutta ei yhdenkéén tutkitun kognitiivinen profiili sopinut koko joukosta muodostettuun
kognitiiviseen profiiliin. Kognitiivisissa kyvyissi esiintyneiden suurten yksilserojen
lisdksi tutkittavat kéyttivit tehtivissd hyvinkin erilaisia suoritusstrategioita péityen kui-
tenkin samaan lopputulokseen. Jarroldin ym. (1998) tutkiessa aikaisempien tutkimusten
ristiriitaisia tuloksia kielellisten ja suorituspuolen taitojen suhteesta toisiinsa tukivat
tulokset hypoteesia, jonka mukaan erot saattaisivat johtua yksilon kehitystasosta. Tulok-
set osoittivat kielellisen ja suorituspuolen vilisen eron selvésti suuremmaksi niilld tut-
kittavilla, jotka olivat kognitiivisesti kyvykk#impid. Kun kolme selvisti muista kyvyk-
kaampas yksiléd suljettiin pois aineistosta, ei ero kielellisen ja suorituspuolen vililla

ollut endd yhtd selvd. Tdmi voisi johtaa ajatuksiin erilaisista alaryhmistd syndrooman



sisdlld, mutta Jarroldin ym. (1998) sekid Patersonin, Brownin, Gsddlin, Johnsonin &
Karmilff-Smithin (1999) mukaan selityksené voisi olla se, ettd verbaalinen ja suoritus-
puoli kehittyvit eri aikatauluissa toisiinsa nihden. Jarroldin ym. (1998) aineistossa tut-
kittavista nuorimmat lapset ja kehitystasoltaan heikoimmat eivit siis sopineet William-
sin syndroomalle tyypilliseen kognitiiviseen profiiliin.

Pohdittaessa selittivid tekij6itd yksiloiden vilisille eroille, on erddnd mahdollisuute-
na genotyypin ja fenotyypin vilinen yhteys. Jos eri yksiloilld on (vihinkin) eri kokoiset
deleetiot, on hypoteettisesti mahdollista, ettd nimi reunimmaiset geenit joko suoraan tat
yhteisvaikutuksessa muiden geenien kanssa vaikuttavat ilmeneviin kognitiivisiin piirtei-
siin ja ndin ollen yksiliden vilisiin eroihin. Etenkin WSCP:n korkean sensitiivisyyden
ja spesifisyyden perusteella voisi olettaa, ettd syndroomalle tyypilliset visuospatiaalis-
konstruktiiviset vaikeudet olisivat yhteydessé genetiikkaan (Mervis ym. 2000).

Télla hetkelld Williamsin syndrooman genetiikasta sekid genotyypin ja fenotyypin
vilisistd yhteyksistd tiedetdéin lyhyesti kuvattuna seuraavaa: Williamsin syndrooman
aiheuttaa kromosomin 7 pitkéssi haarassa sijaitseva deleetio, joka on kooltaan melko
suuri alue DNA:ssa (n. 1.5 Mb). Valtaosalla Williams-henkiloistd deleetion koko ja si-
jainti on sama, mutta tistd poikkeaviakin tapauksia 16ytyy (Ewart ym. 1993; Meng ym.
1998; Tassabehji ym. 1999). Deleetion aiheuttaa todennikoisesti meioosin aikainen ko-
piointivirhe, jolle altistuvat erityisesti deleetioalueen molemmissa péissd olevat DNA-
sekvenssin toistoalueet. Kyseessd on useimmiten uusi mutaatio. Harvinainen deleetion
syntymekanismi on kromosomin 7 uudelleenjérjestymi (translokaatio), joka voi joskus
olla periytyvd. Deleetio syntyy yhtd usein #iti- kuin isdperdiseenkin kromosomiin eiké
vanhempien iélld ole todettu olevan merkitystd. (Donnai & Karmiloff-Smith 2000;
Peippo ym. 2001). '

Deleetioalueelta on télld hetkelld tunnistettu lihes 20 geenid (Peoples ym. 2000).
Naéistd yksi on elastiinigeeni, joka kiytdnn6ssd (yli 95 prosenttisesti) puuttuu kaikilta
Williams-tapauksilta. Geenin puuttuminen johtaa poikkeavaan elastiinivalkuaiseen ja
selittdd Williams-henkil6illd havaitut elastiinipoikkeavuudet (Lowrey ym. 1995). LIM-
kinaasil-geenid on késitelty kirjallisuudessa paljon, koska se on yhteydessé proteiinity-
roosikinaasiin jota esiintyy runsaasti kehittyvissd aivoissa (Tassabehji ym. 1999).
Yleistyvi kasitys télld hetkelld on, ettd my6s deleetioalueen ulkopuolella olevat geenit

saattavat vaikuttaa fenotyyppiin.



Williamsin syndrooman deleetio saa siis aikaan tiettyjé fyysisid, kognitiivisia ja per-
soonallisuuteen sekd kiyttiytymiseen vaikuttavia ominaispiirteitd. Vaikka tiedetééin, ettd
niiden tiettyjen geenien puuttuminen vaikuttaa syndrooman ilmiasuun joko suoraan tai
myStivaikuttaen, ei vield voida vetidd yhteyttd esim. jonkin tietyn geenin ja neurokogni-
tiivisen piirteen vilille (Korenberg ym. 2000). Frangiskakiksen ym. (1996) tutkimukses-
sa luotiin yhteyksis deleetio alueella sijaitsevan LIMK1 -geenin ja Williamsin syndroo-
malle tyypillisen heikon visuospatiaaliskonstruktiivisen kyvyn vilille. Mutta myShem-
miss# tutkimuksissa on esitetty ristiriitaisia tuloksia timin geenin ja kognitiivisen eri-
tyispiirteen vilisestd yhteydestd (Tassabehji ym. 1999; Korenberg ym. 2000). Elas-
tiinigeeni on ainoa geeni, jolla tilld hetkelld on todettu olevan selkes yhteys syndrooman
fenotyyppiin.

Williamsin syndrooman fenotyypin perinpohjainen analyysi voi olla keino tunnistaa
ihmisen kéyttdytymiseen ja kognitiiviseen kyvykkyyteen vaikuttavia geeneji ja niiden
yhteisvaikutuksia. Hyvd keino 16yt#i niiti geenejd on tutkia niiti henkil6itd, joilla
esiintyy vain osittainen tai poikkeuksellinen Williamsin syndrooman fenotyyppi, tai
joilla deleetion koko ei ole tavanomainen. (Tassabehji ym. 1999; Korenberg ym. 2000).
Genotyypin ja fenotyypin kognitiivisten erityispiirteiden vilisten yhteyksien tutkimi-
selle on oleellista Williamsin syndrooman kognitiivisen profiilin tarkka mééritteleminen
ja operationaalistaminen - vain niin voidaan 16ytd4 geneettisen tutkimuksen kannalta
merkitsevid yksiloiden vilisia eroja. Yksittdisen Williams-henkilon kannalta timé#nkal-
tainen tutkimus, joka nostaa esille yksil6iden vilisii eroja kognitiivisessa kyky- ja taito-
profiilissa, antaa “oikeutuksen” olla my&s erilainen Williams-henkilé. Muodostamiem-
me skeemojen /stereotypioiden rikkominen ja muuttaminen on vaikeaa, jolloin epatyy-
pillisen tapauksen saattaa olla vaikea saada esimerkiksi tarkoituksenmukaista kuntou-
tusta ja opetusta. Tieteelliset ndyt6t siitd, ettd Williamsin syndrooman kognitiivisessa
profiilissa on suurtakin hajontaa antaa myos niille epatyypillisille tapauksille oikeutuk-
sen toteuttaa itsedédn oman profiilinsa mukaisesti. Genotyypin ja fenotyypin vilisten yh-
teyksien tutkiminen laajasta nik6kulmasta tarkasteltuna antaa tietoa ihmisen kehityksel-
lisestd alkuperisté ja siitd mikd meisti tekee ihmisii.

Samanaikaisesti tulee kuitenkin muistaa, ettd fenotyypin kognitiivisen profiilin
muotoutumiseen voi vaikuttaa myds monet muut tekijét kuten mm. perhetausta, perus-

opetus ja terapiat / kuntoutus. Lipikiydyistd tutkimuksista vain harvassa oli otettu niiti



mahdollisia taustamuuttujia tarkasteluun mukaan. Lisdksi genotyypin ja fenotyypin vili-
sen yhteyden tutkiminen on haastavan kysymyksen edessd pohdittaessa Jarroldin ym.
(1998) esiin tuomia eri kognitiivisten osa-alueiden erilaisia kehitysratoja. Jos fenotyypin
erityispiirteet ovat nuoruus/aikuisidlld kartoitettuja kognitiivisia piirteitd ja vastaavat
piirteet eivit tule Williams-lapsilla esiin (Paterson ym. 1999) saattaa olla hankalaa 16y-
t4d yhteyksid genetiikan ja erilaisten kognitiivistenkykyjen vililld.

Timiin tutkimuksen tarkoituksena oli analysoida suomalaisten Williams-
aikuisten kognitiivista profiilia ja seuloa syndrooman kognitiivisesta fenotyypistd poik-
keavat tutkittavat. Analysointia varten p4idyttiin soveltamaan aikaisemmissa tutkimuk-
sissa luotuja fenotyypin kognitiivista profiilia mé#rittdvid kriteerejd. Fenotyypin kogni-
tiivisesta profiilista poikkeavia tutkittavia etsittiin neuropsykologian ja genetiikan niko-
kulmasta, tutkittavien ollessa merkityksellisid tutkittaessa genotyypin ja fenotyypin vili-
sid yhteyksid.

WAIS-R —testin tehneiden tutkittavien kohdalla kiytettiin taulukossa 1 (s. 11) esi-
tettyjd kriteereitd. Perustelut luoduille kriteereille noudattavat Mervisin ym. 2000 ja
Frangiskakiksen ym. 1996 esittéimié perusteluja sekd Williams-henkildiden kognitiivi-
sista kyvyistd saatuja tutkimustuloksia. Néin ollen ensimméinen kriteeri kuvaa oletusta,
jonka mukaan Williams-henkiloiden vahvuutena on auditiivinen lyhytkestoinen muisti,
etenkin verrattuna visuospatiaaliseen kyvykkyyteen. Toisen kriteerin on tarkoitus var-
mistaa, ettd niissdkin tapauksissa, joissa yleinen kyky-taitotaso on ldhestulkoon normaa-
li, ovat visuospatiaaliskonstruktiiviset kyvyt selvisti heikommat suhteessa yleiseen ky-
ky-taitotasoon. Kolmannen kriteerin tehtdvind on puolestaan varmistaa, ettd niillakin
tapauksilla, joilla kyky-taitotaso yleisesti ottaen on hyvin matala osoittautuvat kielelliset
kyvyt kognitiivisten kykyjen vahvuudeksi. Kolme standardi pistettd jostakin krifeerissﬁ
kolme mainitusta osatehtiivistid katsotaan riittdvin luotettavaksi tulokseksi. Neljdnnen
kriteerin tarkoituksena on osoittaa visuospatiaaliskonstruktiivisten —taitojen heikkous
suhteessa yksilon yleiseen kyky- ja taitotasoon. Viidennen kriteerin tehtéivini on arvioi-
da WSCP:n tyypillisyyttd verrattaessa kielellisid ja visuospatiaaliskonstruktiivisia ky-
kyj4 toisiinsa. Kriteerin tdyttyessd deleetio on hyvin suurella todennékéisyydelld tavan-
omainen.

WISC-R —testin tehneiden kohdalla sovellettiin aikaisemmissa tutkimuksissa luotuja

fenotyypin kognitiivista profiilia m#érittavid kriteerejd taulukossa 1 (s. 11) esitettyjen
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kriteereiden mukaisesti. Tutkittavilta ei testattu auditiivista lyhytkestoista muistia, min-
k# vuoksi kyseistd osatehtiivid ei voitu kdyttdd WSCP:a médrittivina kriteerind. Kritee-
rid kaksi ei katsottu mielekkaiksi sisdllyttis ko. tutkittavien kognitiivisen profiilin ana-
lysointiin heidéin ollessa kykenemittomii suorittamaan kronologisen idin mukaista testid.
Kriteereji yksi (3), kaksi (4)ja kolme (5) kiytettiin samoin perusteluin kuin WAIS-R —
testin kriteereitd (WAIS-R kriteerin vastaava numero suluissa).

Fenotyypin kognitiivisesta profiilista poikkeavaa tutkittavaa verrattiin henkil6on jolla
oli fenotyypille tyypillinen kognitiivinen profiili, niin etti tutkittavien iké ja kehitystaso
WAIS-R —testin kokonaisstandardipisteméirdn mukaan olivat mahdollisimman l4helld
toisiaan. Niin pystyttiin sulkemaan pois yleisen kyky-taitotason ja kronologisen iéin vai-
kutus sekd esim. eri ikédluokkiin kohdistuneen eritasoisen perusopetuksen mukanaan
tuoma vaikutus kognitiivisen profiilin ilmiasusta.

Vastaavaa tutkimusta ei ole tehty aikaisemmin. Siind tapauksessa, ettd poikkeama
fenotyypille tyypillisesti profiilista jd4 voimaan tutkimusparien vertailun mahdollista-
man tarkennuksenkin jilkeen on perusteita epdilli poikkeamaa myds genotyypissi.
T4ll6in aineistosta 16ydetyt fenotyypin kognitiivisesta profiilista poikkeavien tutkittavi-
en tapauskuvaukset ovat perustana Dr. Tassabehjiin ym. tekemille geneettisille jatkotut-
kimuksille, joista voidaan edeti fenotyypin ja genotyypin vilisen yhteyden tarkempaan

tutkimiseen.
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MENETELMAT

Tutkittavat

Tutkittavat olivat kahden kuntayhtymin erityishuollon asiakkaita. Williamsin syndroo-
man pienisti esiintymisluvuista johtuen kyseess3 oli kokonaistutkimus, johon kuului ko.
alueilta kaikki 16-vuotta tdyttineet Williams-henkilot. Jokaisen tutkittavan kliinisen
diagnoosin on varmistanut oireyhtyméin hyvin perehtynyt perinnollisyyslddkéri. Tamén
lisdksi kaikille tutkittaville on tehty ELN-deleetiota kartoittava FISH-tutkimus, joka on
varmistanut tutkittavien diagnoosin.

Tutkimusryhmééin kuului 17 naista ja 7 miestd (N=24). Tutkittavien keski-iké oli 40,
29 vuotta nuorimman tutkittavan ollessa 21-vuotias ja vanhimman 69-vuotias (SD
15,11). Niisti tutkittavista jotka tekivit WAIS-R —testin (N=12), oli naisia 7 ja miehid 5.
Niiden tutkittavien keski-ikd oli 37,25 vuotta nuorimman ollessa 25—vuotias ja van-
himman 55-vuotias (SD 10,44). Kaikki tutkittavista olivat lievisti kehitysvammaisia.
WISC-R -testin tehneistd (N=7), oli naisia 6 ja miehid 1. Ndiden tutkittavien keski-ikd
oli 45,43 vuotta nuorimman ollessa 21-vuotias ja vanhimman 69—vuotias (SD 21,82).
Tapaukset joista muodostettiin tapauspareja, ja joiden kognitiivista profiilia tarkasteltiin

lihemmin oli testattu WAIS-R —testilla.

Tutkimuksen suorittaminen

Osa tutkittavista osallistui viiden péivén mittaiselle tutkimusjaksolle, jonka aikana teh-
tiin mm. kognitiivista profiilia kartoittavia tutkimuksia. Niiltd osin kun kognitiivista
profiilia kartoittavat testit oli aikuis-idlld, muutaman vuoden sisilld tehtyjd, ei niitéd
tehty tukittaville uudestaan ko. tutkimustarkoitusta varten. Psykologiset testit tutkitta-
ville teki psykologi tai psykologian opiskelija, jolla on kokemusta kehitysvammaisten
tutkimisesta. ITPA:n osatehtévit tutkittaville teki puheterapeutti. Osa tutkittavista (N=7)
ei osallistunut muille tutkimusryhméén kuuluville jérjestetylle tutkimusjaksolle, ja ndi-

den tutkittavien tiedot olivat mm. tdmén vuoksi joiltakin osin puutteellisia.
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Tutkimusmenetelmiit

Kognitiivista profiilia kartoittavat menetelmét valittiin kunkin tutkittavan kykyjen ja
kehitystason mukaan seuraavista testeistd: WAIS-R (Wechsler Adult Intelligence Scale
—Revised) kokonaisuudessaan, WISC-R (Wechsler Intelligence Scale for Children —Re-
vised) kokonaisuudessaan, NEPSY:n tehtdvéosiot; koputustaputus, ohjeiden ymmarti-
minen, lauseiden ymmértiminen, kisien asettelu, kopiointi, palikat, kuvien havaitsemi-
nen, kertomuksen oppiminen, kuvien muistaminen, ja ITPA:n (Illinois Test of Psycho-
linguistic Abilities) tehtivéosiot; kuullun ymmértidminen, auditiivinen jérkeily, auditii-
vinen sarjamuisti, visuaaliset sarjat. Jokaiselta tutkittavalta kartoitettiin myds koulumai-
sia taitoja sekd kellon/ajan hahmottamista. Lisdksi jokaisen tutkittavan huoltajil-
le/hoitajille ldhetettiin tiytettéiviksi AAMD:n adaptiivisen kiyttdytymisen asteikko eli
AB-asteikko, jonka tarkoituksena on kartoittaa ja arvioida kehitysvammaisen kykyd
tayttdd ikdryhménsi ja kulttuuripiirinsd mukaiset odotukset, jotka kohdistuvat henkils-
kohtaiseen itsendisyyteen ja sosiaaliseen vastuullisuuteen. Asteikon osa-alueita ovat
mm. omatoimisuuskykyjd, kiyttdytymispiirteiti ja kehityksen astetta arvioivat osiot.
AB-asteikon itseniisen elimin taidot” — osioita (osio I) voi kiyttdd my6s lisdapuna tai
tarkistusmenetelméni arvioitaessa yksilon kehitysvammaisuuden astetta ja luokkaa
(Saloviita, 1988)

WAIS-R -testin osatehtivistd erityisen merkitsevid fenotyypin kognitiivisen profiilin
méérittimisen kannalta ovat:

Numerosarjat -tehtivi, jossa tutkittavan tulee toistaa tutkijan luettelemia numerosarjoja.
Numerosarjat alkavat kolmen numeron sarjasta ja piteneviit aina tutkittavan onnistuessa.
Yrityskertoja on kutakin numerosarjaa kohden yksi. Toisessa osioissa numerosarjat. tu-
lee luetella takaperin. Tehtdvid mittaa erityisesti auditiivista sarjamuistia ja tarkkaavai-
suutta (Ndrhi ym. 1997).

Sanavarasto -tehtidvi, jossa tutkittavan tulee selittdé joko synonyymilli tai omin sanoin
mitd tutkijan antama sana tarkoittaa. Tehtdvd kuvailee kielellisen kehityksen tasoa
yleensd, kuten kielellistd ymmértémisti ja kisitteen muodostamista (Nérhi ym. 1997).
Samankaltaisuus -tehtdvi, jossa tutkittavalle sanotaan kaksi sanaa (esim. asiaa, ainetta
tai esinettd) joista tutkittavan on 16ydettivi niitd yhdistivi tekiji eli yldkisite. Tehtivis-
sé arvioidaan tutkittavan kielellistd luokittelukykyd ja kielellistd péittelykykyd (Nérhi
ym. 1997).
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Kuutiot -tehtivissé tutkittava rakentaa mallin mukaan kuutioista erilaisia kaksiulotteisia
kuvioita. Tehtivissd arvioidaan erityisesti tutkittavan visuospatiaalista prosessointia
(Nérhi ym. 1997).

WISC-R -testissd fenotyypin kognitiivisen profiilin méérittimisen kannalta erityisen
merkitsevit osatehtivit ovat samat kuin edelld mainitut WAIS-R:n osatehtévit, lukuun
ottamatta numerosarjatehtidvii, joka tissi tutkimuksessa oli aineiston osalta puutteelli-
nen. Kognitiivista profiilia on kuvattu Wecslerin testien standardipistejakaumalla, jossa
osatesteistii saadut raakapisteet on muunnettuna standardipisteiksi. Standardipisteja-
kauma on yhdestd standardipisteestd yhdeks#intoista standardipisteeseen, jolloin kym-
menen standardipistettd kuvaa osatestin keskitasoista suoritusta. WAIS-R -testissd raa-
kapisteet muuntuvat standardipisteiksi tutkittavan idstd riippumatta. Eri osatestien stan-
dardipistesummat ovat vertailukelpoisia keskendin. Muunnettaessa standardipisteet
dlykkyysosamériksi ikd sen sijaan vaikuttaa saatavaan tulokseen. Alykkyysosamiisiri-
taulukot on laadittu erikseen seitsemille ikdryhmille. WISC-R -testissd raakapisteet
muuntuvat standardipisteiksi i4n mukaan. WISC-R -testin tehneilld (kronologisesta
idstd huolimatta) raakapisteet muunnettiin standardipisteiksi kéyttiden 15 v 11 kk vuoti-
aitten normeja kéyttden. Muilta osin sekd WAIS-R -testi etti WISC-R -testi suoritettiin
ja pisteytettiin késikirjan mukaan (Wechsler, 1992; Wechsler 1984).

NEPSY:std ja ITPA:sta valittiin tarkastelun kohteeksi ne osatehtiivit jotka mahdolli-
simman moni WAIS-R ja WISC-R -testin tehneisti oli suorittanut, ja jotka kuvasivat
Williamsin syndrooman kognitiivisen profiilin erityispiirteiti mahdollisimman hyvin.
Lisdksi valintaa suoritettiin WISC-III ja NEPSY:n tehtiviosioista tehtyjen korrelaa-
tiotutkimusten pohjalta. Yksittdisten osatestien valitseminen on mahdollista, koska ne
antavat tuloksia, jotka ovat riippumattomia toisistaan. (Korkman, Kirk & Kemp 1997).
Tutkimuksessa kiytetyt NEPSY:n osatehtivit lyhyesti kuvailtuna:

Ohjeiden ymmdrtdminen -tehtidvéssi arvioidaan yksilon kykyd ymmartii kielellisid oh-
Jeita ja toteuttaa niitd. Tehtévi suoritetaan osoittamalla usean kohteen joukosta kuvattu
kohde. Tehtévan on todettu korreloivan voimakkaimmin WISC-III:n samankaltaisuudet
- ja sanavarasto —tehtévien kanssa (korrelaatiokertoimet 0,47 ja 0,45).

Kertomuksen oppiminen -tehtivissi arvioidaan yksilon kykyd toistaa kuultu kertomus.
Tutkittavalle kerrotaan lyhyt kertomus, joka tutkittavan pitidi toistaa ja vastata kerto-
musta koskeviin tdydentiviin kysymyksiin. Tehtivén on todettu korreloivan WISC-IIL:n
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sanavarasto —tehtivin ja samankaltaisuudet -tehtiviin kanssa korrelaatiokertoimin 0,39
ja0,34.

Kopiointi -tehtivissi arvioidaan yksilon kykyd hahmottaa ja tuottaa kaksiulotteisia
geometrisia kuvioita. Tehtidvissd kopioidaan geometrisia kuvioita. Tehtévin on todettu
korreloivan WISC-III:n kuutiotehtiiviin kanssa korrelaatiokertoimella 0,35, mutta ldhes
yht# voimakkaasti (0,32) se korreloi myds samankaltaisuudet —tehtivén kanssa.
Palikkarakennelma -tehtidvissi arvioidaan yksilon kykyd tuottaa kolmiulotteisia raken-
nelmia. Tutkittavan tulee rakentaa palikoista annetun mallin tai kuvan kaltainen raken-
nelma. Tehtdvéin on todettu korreloivan voimakkaimmin WISC-III:n kuutio —tehtévén
kanssa (0,42). Tamin lisdksi tehtdvid korreloi korrelaatiokertoimella 0,26 WISC-III:n
osatehtivien sanavarasto ja samankaltaisuudet kanssa.

Kuvien muistaminen -tehtivissi arvioidaan yksilon tahatonta muistia; kykyé tunnistaa
kuvat joita héin ei ole tietoisesti painanut mieleen.

ITPA:sta kiytettiin aquditiivinen sarjamuisti -tehtivii, joka mittaa yksilon kykyé séi-
lyttdd numerosarjoja mielessddn lyhyen aikaa, ja tuottaa niiti. Testin numerosarjat esi-
tetddn nopeammin kuin esim. WAIS-R -testin numerosarjat, ja yksil6lld on mahdolli-
suus yrittidd jokaista sarjaa uudestaan, mikili hin ensimmdiiselld kerralla epdonnistuu.
Niilla menettelyilld on pyritty helpottamaan testityyppid.(Kirk, McCarthy & Kirk 1968)

AB-asteikosta kiytettiin kognitiivisen profiilin kuvailemiseksi kielellistd kehitystd ja

lukumddrdn/ajan hahmottamista kuvailevia osioita.

Tutkimuksen luonne

Tutkittavien vihdisen méiridn vuoksi ei tutkimuksessa katsottu aiheelliseksi tehda tilas-
tollisia analyyseja. Lisdksi aineostossa oli mm. mittausteknisistd syistd melko runsaasti
puutuvia tietoja. Tutkimusaineostoa on kuvailtu tilastollisia tunnuslukuja kéyttden, seké
tapausparien kohdalla myds kvalitatiivisesti.

Arvioitaessa tapauskohtaisesti fenotyypille tyypillisen kognitiivisen profiilin taytty-
miselle asetettuja kriteereitd pyoristettiin osatehtédvien standardipistearvojen keskiarvot

kokonaisluvuiksi vastaamaan normaalisti kokonaislukuina ilmaistuja standardipisteiti.
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TULOKSET

Tutkittavista 12 pystyi suorittamaan WAIS-R-testin kokonaisuudessaan, lukuun otta-
matta yhti tapausta jolta puuttuu kokoomatehtivien tulos. Seitsemén tutkittavista suo-
ritti WISC-R testin kokonaisuudessaan lukuun ottamatta merkkikoe-osatehtivai (N=4).
Lopuille tutkittavista (N = 5) ei voitu kyseisilld menetelmilld tehdi luotettavaa kyky- ja
taitotason kokonaisprofiilia/arvioita. Kognitiivisten kyky-taitotaso testien perusteella
tutkittavat jakautuivat kehitystasoltaan seuraavasti: Tautiluokituksen mukaan (ICD-10)
58,3% tukittavista osoittautui lievisti kehitysvammaiseksi, 16,7% keskivaikeasti kehi-
tysvammaiseksi, ja vaikeasti kehitysvammaisia tutkittavista oli 12,5% samoin kuin sy-
vésti kehitysvammaisia. Wechslerin testeissd kehitystasoluokitus on kahden pisteen
tarkkuudella sama, esim. lievésti kehitysvammaisen dlykkyysosaméirén pisterajat ovat
tautiluokituksessa 50 — 69 kun ne Wechslerin testeissd ovat 52 — 67 (Wechsler 1992).
Tarkasteltaecssa AB-asteikon itsendisen eldmin taidot -osion (osio I) pisteméérds ja sen
yhteyttd kehitysvammaluokitukseen osoittautui kaikista 24:std tutkittavasta yhdekséin
(37,5%) tapausta lievisti kehitysvammaiseksi, 33,3 % keskivaikeasti kehitysvammai-
seksi, 20,8 % vaikeasti kehitysvammaiseksi ja kaksi (8,3 %) tutkittavista oli syvisti ke-
hitysvammaisia. Tutkittavista 11 tapauksella kehitysvammaluokka muuttui. Néisté tut-
kittavista 10 tapauksella kehitysvammaluokka erosi kuitenkin vain yhden luokan verran
verrattuna kognitiivisen testin perusteella annettuun kehitysvammaluokitukseen.
WAIS-R -testin tehneilld tutkittavilla kielellisen puolen dlykkyysosamésrin keskiar-
vo oli lihes tulkoon sama suorituspuolen dlykkyysosaméirin keskiarvon kanssa (kielel-
linen puoli AO % = 62,4, SD = 2,68, SP % 20,42, SD = 5,98 ja suorituspuoli AO 5 =
63,2, SD = 7,51, SP x = 15,17, SD = 5,41). Normaalissa populaatiossa kielellisen puo-
len standardipisteiden keskiarvo tidssd ikdryhméssd on 59.27 (SE = 4,86) ja suoritus-
puolella 43.75 (SE = 6,01), jolloin kielellinen puoli on 15.49 standardipistettd suoritus-
puolta parempi. Tam4 tarkoittaa sité, ettd normaali viest66n verrattuna tutkittavien kie-
lellisen ja suorituspuolen vilinen standardipisteiden ero 5,25 (SE = 2,06) ei ole tavan-
omaista suurempi. Tutkittavien suorituspuolen &lykkyysosaméiirin keskiarvo oli 0,8
pistetté kielellisenpuolen dlykkyysosaméirin keskiarvoa parempi. Jotta kielellinen puoli

olisi odotusten mukaisesti suorituspuolta merkitsevisti parempi, tulee kielellisen ja
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suorituspuolen #lykkyysosaméiirien eron normaali populaatiossa (kaikki ikéryhmit
huomioon ottaen) .05:n tilastollisella merkitsevyysasteella olla 9,73 pistettd ja .01:n
merkitsevyysasteella 12,8 pistettd (Sattler 1992). Tutkittavista vain yhdelld kielellinen
puoli oli 13 pistettd (tai siti enemmén) suorituspuolta parempi. Kahdella tutkittavista
suorituspuoli oli 12 pistettd (tai sitd enemmaén) kielellistd puolta parempi. Yhdeksilld
tutkittavista kielellisen ja suorituspuolen #lykkyysosaméiirien vilinen ero vaihteli -5
pisteestd 7 pisteeseen. WISC-R —testin tehneilld kielellisen puolen dlykkyysosaméérin
keskiarvo oli hieman suorituspuolen #lykkyysosamérin keskiarvoa parempi (kielellinen
puoli AO % = 52,42, SD = 4,76, SP % = 11,86, SD = 3,67 ja suorituspuoli AO % = 46,29,
SD = 3,40, SP % = 6,57, SD = 3,74). Kielellinen puoli osoittautui vihintéén 6,13 pistetti
suorituspuolta vahvemmaksi. Tutkittavien matalasta kehitystasosta johtuen erityisesti
suorituspuolen dlykkyysosamiirii ei ko. testid kdyttden voitu arvioida riittévén tarkasti
jotta olisi voitu laskea tarkka kielelﬁsen ja suorituspuolen vilinen ero. Normaali viestoén
vastaaviin suorituksiin ei ole mielekésti tehdi vertailua, koska testin ikd normit loppu-
vat 15v ja 11 kuukauteen. Vastaava diagnostisesti merkitsevi ero kielellisen ja suoritus-
puolen &lykkyysosaméirien vililld tulisi olla 12 pistettd, joka tédyttdd 95 % luottamus-
vilin kriteerin (Nédrhi ym. 1997). Kahdella tutkittavista ero kielellisen ja suorituspuolen
alykkyysosamédrien vililld oli ainakin 10 pistetti tai enemmin. Yhdelldkédn tutkitta-
vista suorituspuoli ei osoittautunut kielellistd puolta vahvemmaksi kuten WAIS-R -
testin tehneiden kohdalla.

Lis#ksi kielellisen- ja suorituspuolen vilisen eron tutkimiseksi suoritettiin NEPSY:n
ja ITPA:n osatehtéivien jako tehtivityypin mukaan joko kielellistd tai suorituspuolta
mittaavaksi muuttujaksi. WAIS-R —testin tehneiden kohdalla (N = 12) muodostettiin
kielellisistd kyvykkyyttd yleensd kuvaava muuttuja seuraavista osatehtévisti: NEPSY:n
kertomuksen oppiminen, ohjeiden ymmértdminen ja ITPA:n auditiiviset sarjat. Vastaava
suorituspuolta kuvaava muuttuja muodostettiin seuraavista osa-tehtivisti: NEPSY:n
kopiointi, palikat ja kuvien muistaminen. Nama4 kielellisestd ja suorituspuoita kuvaavat
muuttujat eivit osoittaneet tutkittavien ryhmilld (N = 11) selkeié eroa kielellisen ja suo-
rituspuolen vililld kummankin muuttujan vastatessa noin 6 — 6,5 -vuotiaan kyky-
taitotasoa. Kolmella (25 %) WAIS-R -testin tehneelld (N=12) tutkittavalla ero ko.
muuttyjilla oli 2 vuotta tai enemmén. Neljalld (33,5 %) tutkittavista ero kielellisen ja
suorituspuolen vililld oli 1 — 1,5 vuotta. WISC-R -testin tehneilld (N = 7) sen sijaan ero
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vastaavilla kielellistd puolta (muodostettiin NEPSY:n osatehtévistd: ohjeiden ymmaért4-
minen, kertomuksen oppiminen ja lauseiden ymmértiminen) ja suorituspuolta mittaa-
villa muuttujilla (muodostettiin NEPSY:n osatehtiivistd kopiointi, palikat ja kuvien
muistaminen) oli suurempi kielellisen puolen vastatessa n. 6 -vuotiaan tasoa ja suoritus-
puolen n. 4,5 —vuotiaan tasoa. WISC-R —testin tehneilldi (N = 7) tutkittavilla ero ko.
muuttujilla oli kahdella tutkittavalla 2 vuotta suurempi ja neljélld tutkittavista 1vuoden —
1,5 vuotta suurempi. Suoritusta ei voi verrata normaali populaatioon kehitysiin muo-
dossa.

Tarkasteltacssa WAIS-R -testin tehneitd ryhméné osoittautui numerosarjat -tehtédvi
(% 5,08 ja SD 2,19) tutkittavien vahvuudeksi. Sanavarastotehtivissd ja samankaltai-
suuksissa tutkittavien suoritustaso ryhméni oli likimain sama (sanavarastox = 3,0 ja SD
1,35, samankaltaisuudet x = 3,08 ja SD 0,51). Kuutiotehtiivissid ryhméstandardipistei-
den keskiarvo (% 2,50 ja SD 1,31) oli odotetusti edelld mainittujen tehtévien suoritusta-
soa heikompi. Kuvassa 1 (s. 19) on kuvattuna WAIS-R -testin tehneiden kognitiivinen
profiili kéyttien mediaania, vaihteluvilid ja kvartiilivileji. Kuva osoittaa yksiléiden
viliset erot, samalla kun ryhmén Keskimadrdinen kognitiivinen profiili on Williamsin
syndrooman fenotyypille tyypillinen. WAIS-R —testin tehneiden osalta (N=12), Wil-
liamsin syndrooman fenotyypin kognitiivisen profiilin kriteerien téyttymisté tapauskoh-
taisesti on kuvattu taulukossa 2 (s. 21). Tutkittavista seitsemén (58 %) téytti kaikki téssd
tutkimuksessa kéytetyt viisi kriteerid. Kriteeri 1 jéi tdyttymiittd kolmella (25 %) tutkitta-
valla. Kriteerit 2 ja 3 tdyttyivit kaikilla tutkittavista (100 %). Kriteeri 4 jdi tdyttymaétts
neljalld tutkittavista (33,3 %) ja kriteeri 5 jéi tiyttyméttd viidelld tutkittavista (41,7 %).
Niiltd tutkittavilta (N= 3) joilta kriteeri 1 jéi tdyttymatta jaivat tdyttyméattd myos kriteerit
4 ja 5. Yhdelti tutkittavista jdi tdyttyméttd kriteerit 4 ja 5 ja yhdeltd jéi tayttymaétta aino-
astaan kriteeri 5.



19

12

s

t

a 10 024

n o3 o

d

a

r

d

i

p

1

s

t

[

[

A
N= 12 12 12 12 12 12 12 12 12 11 12

YT sV YK KT KU MK
NS LT SK KJ KO

WAIS -R osatehtiiviit

Kuva 1. WAIS-R —testin tehneiden kognitiivinen profiili kuvattuna mediaania, vaih-
teluvilid ja kvartiilivilid kdyttden. Yt = yleistietous, ns = numerosarjat, sv = sanava-
rasto, It = laskutehtiivit, yk = ylenen kisityskyky, sk = samankaltaisuudet, kt = kuvi-
en tiydentiminen, kj = kuvien jarjestiminen, ku = kuutiot, ko = kokooma tehtivi,
mk = merkkikoe.

Kuvassa 2 (s. 20) on vastaavasti kuvattuna WISC-R -testin tehneiden (N = 7) kognitii-
vinen profiili kdyttden mediaania, vaihteluvélii ja kvartiiliviileja. Ryhmén keskimé#arai-
nen kognitiivinen profiili osoittautui WAIS-R -testin tehneiden tapaan fenotyypille tyy-
pilliseksi sanavarastotehtdvin ja samankaltaisuuksien standardipisteméirien ollessa
kaikkiin osatehtéviin ndhden korkeimmat (sanavarasto x = 3,43 ja SD 1,51, samankal-
taisuudet X = 3,43 ja SD 1,51), kun kuutio-tehtivin standardipisteméirien keksiarvo oli
1,0 (SD = 0,0). Taulukossa 3 (s. 22) on WISC-R —testin tehneiden osalta (N=7) kuvattu-
na tapauskohtaisesti tutkimuksessa kiytettyjen fenotyypin kognitiivisen profiilin kritee-
reiden tdyttyminen. WISC-R testin tehneiden kohdalla (N=7) neljd tutkittavista (57 %)
taytti kaikki kolme tissd tutkimuksessa kiytettyd kriteerid. Yksi tutkittavista ei tdyttinyt
yhték#in kolmesta kriteeristi, ja kriteeri 2 jai tdyttamattd timén lisdksi kahdella tutkitta-
vista (42,8 %).
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Kuva 2. WISC-R —testin tehneiden kognitiivinen profiili kuvattuna mediaania, vaih-
teluvilid ja kvartiilivalid kayttden. . WISCYTS = yleistietous, WISCSKS= saman-
kaltaisuudet, WISCLTS= laskutehtivit, WISCSVS—= sanavarasto, WISCYKS=
ylenen kisityskyky, WISCKTS= kuvien tiydentdminen, WISCKJS= kuvien jérjes-
taminen, WISCKUS= kuutiot, WISCKOS= kokooma tehtiivi, WISCMKS= merkki-
koe.

Kaikista taulukoissa 2 ja 3 kisitellyistd tutkittavista neljilid (21 %) fenotyypin kog-
nitiiviselle profiilille asetetut kriteerit eivét tiyttyneet. Neljilld tutkittavista fenotyypin
kognitiivista profiilia mégrittdvit kriteerit tdyttyivit osittain (21 %). Lopuilla tutkitta-
vista (58 %) syndroomalle tyypillinen kognitiivinen profiili esiintyi odotusten mukai-
sesti. Kognitiiviselta profiililtaan epétyypillisistd tutkittavista yksi oli WISC-R -testin
suorittanut tutkittava, jonka mittaustulosta ei voida pitdd luotettavana ko. testilld mitat-
tuna matalasta kyky-taitotasosta johtuen.

Niille kolmelle tutkittavalle, joilla ei esiintynyt Williamsin syndrooman fenotyypille
ominaista kognitiivista profiilia etsittiin verrokki, joka oli i4ltd4n ja yleiseltd kognitiivi-
selta kyky-taitotasoltaan mahdollisimman l4helld ko. tutkittavaa. Niistd tutkittavista

muodostettiin kolme tutkimusparia.
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Tutkimuspari 1.

epatyypillinen kognitiivinen profiili
(tutkittava nro 15) ja tyypillinen
7kognitiivinen profiili (tutkittava nro6)

61

5™ /\ A ——15
3 o\ /\V+X$< \ =0
21 TN e
vyt ns sv f yk sk kt ki ku ko mk

+ +
T WAIS-R osatehtivi

standardipisteet
i-N

Tutkimuspari 1. Kuvassa tutkittavien 6 ja 15 WAIS-R —testisti muodostuneet kognitiiviset
porfiilit. Yt = yleistietous, ns = numerosarjat, sv = sanavarasto, It = laskutehtéivit, yk = ylenen
kisityskyky, sk = samankaltaisuudet, kt = kuvien tiydentiiminen, kj = kuvien jirjestiminen,
ku = kuutiot, ko = kokooma tehtivi, mk = merkkikoe. Nuolet osoiftavat oletettua osatehtdvan
tasoa suhteessa kognitiiviseen profiiliin yleensi ja suhteessa toisiinsa Ne osatehtiviit, jotka
ovat ndiden osatehtivien lisiksi erityisen merkityksellisia WSCP:n migrittimisessd on mer-
kitty tdhdells.

Tutkimusparin muodosti 45-vuotias mies (epéi

tava nro 15) ja 35-vuotias nainen (tyypillinen kognitiivinen profiili, tutkittava nro- 6).
Kognitiivisten testien mukaan tutkittavat ovat lievésti kehitysvammaisia. WAIS-R -

testin kokonais-standardipisteméérit tutkittavilla ovat hyvin ldhelld toisiaan. Ikderon
vuoksi tutkittavien WAIS-R —testistd saamat kokonaisdlykkyysosaméirit poikkeavat

kuitenkin toisistaan hieman (epiityypillinen kognitiivinen profiili, tutkittava nro 15,
SP 35 ja AO 66. Tyypillinen kognitiivinen profiili, tutkittava nro 6, SP 32 ja AO 59).

Tutkittava (nro 6), jonka kognitiivinen profiili on fenotyypille tavanomainen, on kiy-

nyt mukautetun perusopetuksen. Lisiksi hén on suorittanut ammatillisia opintoja. Pdivi-

sin tutkittava kiy toimintakeskuksessa tehden mm. keittiot6itd. Han asuu vanhempiensa
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luona ja harrastaa vapaa-ajallaan mm. laulamista. Oman kokemuksensa mukaan tutkit-
tava on erityisen taitava luovassa ilmaisussa kuten musiikissa ja runojen kirjoittamises-
sa. Vaikka tutkittavat yleiseltd kyky-taitotasoltaan kognitiivisten testien mukaan ovat
hyvin saman tasoisia, on kognitiiviselta profiililtaan tyypillisen tutkittavan kehitystaso
AB-asteikon mukaan kuitenkin lihemp#nd keskivaikeasti kehitysvammaisen tasoa.
Koulumaisten taitojen kartoituksesta kévi ilmi, ettd tutkittava osaa lukea ja laskea yh-
teen - ja vihennyslaskuja, mutta ei suorita kerto- tai jakolaskuja. Kellon hén tuntee tiy-
sin. Kognitiivisen profiilin osalta voidaan tutkittavan kielellisen puolen todeta olevan
suorituspuolta jonkin verran vahvemman (kielellisen puolen SP = 22, AO = 65 ja suo-
rituspuolen SP = 10, AO = 58, erotus = 12 standardipistetti jolloin kielellisen puolen
AO on 7 pistettd suorituspuolen AO :4 parempi). AB-asteikolla kuvattuna tutkittavan
lukuméérén ja ajan hahmottamiskyky osoittautui kielellistid kehitysti jonkin verran pa-
remmaksi (kielellinen kehitys 33/39 = 85% tiysistd pisteistd ja lukuméiridn sekd ajan
hahmottaminen 12/12 = 100% eli tiydet pisteet). Muodostetuissa NEPSY:n / ITPA:n
kielellistdi ja NEPSY:n suorituspuolta kuvaavissa keskiarvomuuttujissa havaittu ero
heijastelee WAIS-R -testissé ilmennytti kielellisen puolen vahvuutta suhteessa visuos-
patiaalisiin kykyihin (kielellisen puolen keskimé#irdinen kehitysikd on n. 6 vuotta ja suo-
rituspuolen keskiméirédinen kehitysikd on n. 4,5 vuotta). Tutkittaessa fenotyypin kogni-
tiivisen profiilin kriteereiden tdyttymistd (katso sovelletut kriteerit taulukosta 1, s. 11)
kavi ilmi, ettd kaikki viisi kriteerid tdyttyivét.

Etsittéessd kognitiivisten profiilien vilisid eroja selittdvid taustatekijoiti poikkeaa
kognitiiviselta profiililtaan epiityypillinen tutkittava tutkimusparistaan seuraavien
taustatekijoiden osalta: Toisin kuin tutkimusparinsa tutkittava ei ole suorittanut amma-
tillisia opintoja. Toimintakeskuksessa tutkittava tekee erilaisia vaihetiti. Hin asuu oh-
jatussa asuntolassa ja harrastaa seurakunnan kerhotoimintaa. Koulumaisista taidoista
tutkittava osaa lukea ja laskea yhteenlaskuja. Kognitiivisen profiilin osalta voidaan tut-
kittavan suorituspuolen todeta olevan kielellistd puolta selkeésti paremman (kielellisen
puolen SP = 16, AO = 63 ja suorituspuolen SP = 19, AO = 75, erotus = -3 SP ja—12 AO
pistettd. ). AB-asteikolla kuvattuna kognitiiviselta profiililtaan epétyypilliselld tutkit-
tavalla on yhtd hyvén kielellisen ja ajan seké lukuméiirin hahmottamiseen liittyvi kehi-
tysaste (kielellinen kehitys 36/39 = 92% téysisti pisteistd ja lukum#irin sekd ajan hah-

mottaminen 11/12 = 92% tiysisti pisteistd). Kielellisen ja suorituspuolen vilinen ero
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NEPSY:n / ITPA:n osatehtéivissi ei osoittanut yhti selkedi eroa kielellisen ja suoritus-
puolen vililld kuin WAIS-R -testi (NEPSY:n / ITPA:n kielellisen puolen keskiméréi-
nen kehitysikd on n. 5 vuotta ja NEPSY:n suorituspuolen keskiméréinen kehitysikéd on
n. 5,5 vuotta). Tarkasteltaessa fenotyypin kognitiivisen profiilin kriteereiden tdyttymisté
(katso sovelletut kriteerit taulukosta 1, s. 11) voidaan todeta etteivt kriteerit 1, 4 ja 5
tdyttyneet. Kriteerissid 1 kuutio-tehtivisti saatu standardipistemaérd (SP = 3) oli suu-
rempi kuin numerosarjoista saatu standardipistemidrd (SP = 2). Lisdksi kriteerissd 4
kuutioiden standardipisteméiri ei ollut pienempi kuin standardipisteiden keskiarvo kai-
kista osatehtivistd (3,2 ~ 3 SP) ja kriteerissd 5 sanavaraston, samankaltaisuuksien ja
numerosarjojen keskiarvo (2,3 ~ 2 SP) oli pienempi kuin kuutioiden standardipistem&a-
rd (3 SP)

Verrattaessa tutkittavien NEPSY:n ja ITPA:n osatehtéivien suoritustasoja eivit tut-
kittavat osoittaneet eroa ITPA:n auditiivisissa sarjoissa vaikka WAIS-R -testissd futkit-
tavalla jonka kognitiivinen profiili on fenotyypille tavanomainen numerosarjojen stan-

dardipisteet olivat 5 ja tutkittavalla jonka kognitiivinen profiili on epiityypillinen
standardipisteet olivat vastaavasti 2. Muilta osin tulokset ovat yhdensuuntaiset tutkitta-

vien WAIS-R -testien kanssa.

Tehtéiviosiot Tyypillinen kognitiivinen | Epityypillinen kognitiivi-
profiili (tutkittava nro 6) | nen profiili (tutkittava
nro 15)

NEPSYN kertomuksen oppiminen 7,5 v. 5,5v.
NEPSYN ohjeiden ymmirtiminen 7v. 7v.

ITPAN auditiiviset sarjat 3v. 3v.

NEPSYN kopiointi 4,5v Sv.

NEPSYN kuvien muistaminen Sv. 6v.

NEPSYN palikat 4v 5v.

Taulukko 4. Tutkittavien 6 ja 15 kunkin tehtidviosioin suoritustasoa vas-
taavat kehitysiit puolen vuoden tarkkuudella.
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Tutkimuspari 2

epatyypillinen kognitiivinen profiili
(tutkittava nro 20) ja tyypillinen
kognitiivinen profiili (tutkittava nro 5)

HIA\Viaavi=

yt ns sv It yk sk kt kj ku ko mk

+ +
WAIS-R osatehtavit

Tutkimuspari 2. Kuvassa tutkittavien 5 ja 20 WAIS-R —testistd muodostuneet kognitiivi-
set porfiilit. Yt = yleistietous, ns = numerosarjat, sv = sanavarasto, It = laskutehtavit, yk
= ylenen kisityskyky, sk = samankaltaisuudet, kt = kuvien tidydentiminen, kj = kuvien
jirjestiminen, ku = kuutiot, ko = kokooma tehtivi, mk = merkkikoe. Nuolet osoittavat
oletettua osatehtivin tasoa suhteessa kognitiiviseen profiiliin yleenss ja suhteessa toisiin-
sa Ne osatehtdvit, jotka ovat ndiden osatehtdvien lisgksi erityisen merkityksellisid
WSCP:n médrittimisesss on merkitty tdhdells.

Tutkimusparin muodosti 51-vuotias mies (epi illinen kognitiivinen profiili, tutkit-

tava nro 20) ja 51-vuotias nainen (tyypillinen kognitiivinen profiili, tutkittava nro 5)
Kognitiivisten testien mukaan tutkittavat ovat lievisti kehitysvammaisia. WAIS-R -

testin kokonais-standardipistemééirdt sekd ilykkyysosamidrit ovat tutkittavilla melko
ldhelld toisiaan (epé illinen kognitiivinen profiili, tutkittava nre 15, SP 35 ja AO
66, tyypillinen kognitiivinen profiili, tutkittava nro 5 SP 26 ja AO 61).

Tutkittava (nro 3), jonka kognitiivinen profiili on fenotyypille tavanomainen, on suo-

rittanut perusopetuksen osallistuen muutaman vuoden my6s yleisopetukseen. Jatkokou-
lutuksena hén on suorittanut erilaisia kursseja. Tutkittava kiy péivisin ty6toiminnassa
tehden pakkaamisty6td ja asuu tukiasunnossa. Vapaa-ajallaan hdn kdy taidekerhossa

sekd musiikki / teatteri esityksissd. Tutkittava kokee olevansa erityisen taitava piirtimi-
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sessd. AB-asteikon kehitysluokkaa midrittavidn osion mukaan tutkittavan kehitystaso
vastaa keskivaikeasti / lievdsti kehitysvammaisen tasoa. Koulumaisten taitojen kartoi-
tuksesta kévi ilmi, ettd tutkittava lukee ja kirjoittaa, seké laskee yhteen ja vihennyslas-
kuja. Kellon hin tuntee puolen tunnin tarkkuudella. Kognitiivisen profiilin osalta voi-
daan tutkittavan kielellisen ja suorituspuolen kykyjen todeta olevan yhtd vahvoja (kie-
lellisen puolen SP = 16, AO = 63 ja suorituspuolen SP = 10, AO = 63, erotus = 6 stan-
dardipistetté jolloin kielellisen ja suorituspuolen dlykkyysosaméirien erotus on 0). AB-
asteikolla kuvattuna tutkittavan kielellinen kehitys (82 % tiysisti pisteistd) on hieman
lukuméirin- ja ajan hahmottamista (75 % tdysistd pisteistii) kehittyneempdd. Muodos-
tetuissa NEPSY:n / ITPA:n kielellisté (tietojen puutumisen vuoksi muuttuja muodos-
tettiin tutkimusparille osatehtivistd ohjeiden ymmértiminen ja kertomuksen oppiminen)
ja NEPSY:n suorituspuolta kuvaavissa keskiarvomuuttujissa (muodostettiin em. syysti
osatehtivistd kopiointi ja kuvien muistaminen) muuttujien vililli ei ollut eroa kielelli-
sen seki suorituspuolen vastatessa 5,5 ikdvuotta. Tutkittaessa fenotyypin kognitiivisen
profiilin kriteereiden tiyttymistd (katso sovelletut kriteerit taulukosta 1, s. 11) kéivi ilmi,
ettéi kaikki viisi kriteerid tdyttyivit.

Etsittdessd kognitiivisten profiilien vilisidi eroja selittéivid taustatekij6itd poikkeaa
kognitiiviselta profiililtaan epiityypillinen tutkittava (nro 20) tutkimusparistaan seu-
raavien taustatekijoiden osalta: Toisin kuin tutkimusparinsa tutkittava on kdynyt mu-
kautetun perusopetuksen. Jatkokoulutuksena hin kidynyt ammatillisen koulutuksen. Tut-
kittava kdy avosuojatyGssé jossa hinen tydn kuvaansa kuuluu sisdisenpostin jakaminen.
Hin asuu ohjatussa asuntolassa ja harrastaa vapaa-ajallaan uimista. Erityisen lahjakas
tutkittava kokee olevansa musiikissa. AB-asteikon kehitysluokkaa méérittivin osion
mukaan tutkittavan kehitystaso vastaa keskivaikeasti / lievisti kehitysvammaisen tasoa.
Koulumaisista taidoista tutkittava osaa lukea mutta ei kirjoita tai suorita laskutoimituk-
sia. Kellon tutkittava tuntee tiysin. Kognitiivisen profiilin osalta voidaan tutkittavan
kielellisen ja suorituspuolen todeta olevan hyvin samantasoiset (kielellisen puolen SP =
13, AO = 61 ja suorituspuolen SP = 10, AO = 63, erotus = 3 SP ja—2 AO pistetti. ).
AB-asteikolla kuvattuna tutkittava on hieman kehittyneempi lukuméiérin ja ajan hah-
mottamisessa verrattuna kielelliseen kehitystasoon (lukuméirin- ja ajan hahmottaminen
74 % tdysistd pisteistd ja kielellinen kehitys 92 % tiysistd pisteistd). Muodostetuissa
NEPSY:n kielellisti ja NEPSY:n suorituspuolta kuvaavissa keskiarvomuuttujissa
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muuttujien vilinen ero on samankaltainen WAIS-R —testin tuloksen kanssa (kielellinen
puoli vastasi 6,5 ikdvuotta ja suorituspuoli 7 ikdvuotta). Tarkasteltaessa fenotyypin
kognitiivisen profiilin kriteereiden téyttymisti (katso sovelletut kriteerit taulukosta 1, s.
11) voidaan todeta etteivit kriteerit 1, 4 ja 5 tiyttyneet. Kriteerissd 1 kuutioiden ja nu-
merosarjojen standardipisteet olivat samat (SP = 3). Lis#ksi kriteeri 4 ja 5 jaivét taytty-
miittd, koska kuutioiden standardipisteet (SP = 3) olivat suuremmat kuin kaikkien osa-
tehtivien standardipisteiden keskiarvo (X = 2,1 ~ 2) ja numerosarjojen, samankaltai-
suuksien ja sanavaraston standardipisteiden keskiarvo (x = 2,7 ~ 3) ei ollut kuutioiden
standardipistemaéridd suurempi.

Verrattaessa tutkittavien suoritustasoa NEPSY:n osatehtiivissd, voidaan todeta ettd
osatehtivien suoritustasot kielelliselld puolella eivit ole suorassa yhteydessda WAIS-R -
testin tuloksiin. Suorituspuolelta kopiointi -tehtéivd sen sijaan heijastelee tutkittavien

WAIS-R -testin kuutioiden tuloksia.

Tehtéiviosiot Tyypillinen kognitiivinen | Epéityypillinen kognitiivi-
profiili (tutkittava nro 5) | nen profiili (tutkittava
nro 20)
NEPSYN kertomuksen oppiminen 45v. 9v.
NEPSYN ohjeiden ymmiirtiminen 6v. 4v.
NEPSYN kopiointi 8v 5v.
NEPSYN kuvien muistaminen 2,5v. 9v.

Taulukko 5. Tutkittavien 5 ja 20 kunkin tehtiviosioin suoritustasoa vastaa-
vat kehitysiit puolen vuoden tarkkuudella.
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Tutkimuspari 3

epatyypillinen kognitiivinen profiili
(tutkittava nro 23) ja tyypillinen
; &ognitiivinen profiili (tutkittava nro13)

71w

6 ——23

=13
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standardipisteet
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yt ns sv It yk sk kt ki ku ko mk

+ +
T WAIS-R osatehtivit

Tutkimuspari 3. Kuvassa tutkittavien 13 ja 23 WAIS-R —testistd muodostuneet kog-
nitiiviset porfiilit. Yt = yleistietous, ns = numerosarjat, sv = sanavarasto, It = lasku-
tehtivit, yk = ylenen kisityskyky, sk = samankaltaisuudet, kt = kuvien taydentimi-
nen, kj = kuvien jirjestdminen, ku = kuutiot, ko = kokooma tehtivi, mk = merkkikoe.
Nuolet osoittavat oletettua osatehtidvin tasoa suhteessa kognitiiviseen profiiliin yleen-
s4 ja suhteessa toisiinsa Ne osatehtiivit, jotka ovat néiden osatehtivien lisiksi erityi-
sen merkityksellisia WSCP:n mégrittimisessi on merkitty tihdella.

Tutkimusparin muodosti 25-vuotias mies (epiityypillinen kognitiivinen profiili, tutkit-

tava nro 23) ja 26-vuotias nainen (tyypillinen kognitiivinen profiili, tutkittava nro 13)

Kognitiivisten testien mukaan tutkittavat ovat lievésti kehitysvammaisia. WAIS-R -
testin kokonais-standardipistemérit sekd dlykkyysosaméadrit ovat tutkittavilla 1dhestul-
koon samat (epé illinen kognitiivinen profiili, tutkittava nro 23, SP 47 ja A0 61,
tyypillinen kognitiivinen profiili, tutkittava nro 13 SP 48 ja AO 62).

Tutkittava (nro 13), jonka kognitiivinen profiili on fenotyypille tavanomainen on suorit-

tanut oppivelvollisuutensa yleisopetuksessa. Tamin jélkeen hén on ollut ammatillisessa
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jatkokoulutuksessa. Tutkittava kidy péivisin toimintakeskuksessa jossa tydtehtiviin
kuuluu esim. paperinarujen aukominen. Hin asuu perhehoitokodissa ja harrastaa mu-
siikkia kokien olevansa siind myds erityisen lahjakas. AB-asteikollakin kuvattuna tut-
kittava on lievisti kehitysvammainen. Koulumaisten taitojen kartoituksesta kévi ilmi,
ettd tutkittava lukee ja kirjoittaa, sekd laskee yhteen ja vihennyslaskuja. Kellon hén
tuntee tdysin. Kognitiivisen profiilin osalta voidaan tutkittavan kielellisen ja suoritus-
puolen kykyjen todeta olevan yhti vahvoja (kielellisen puolen SP = 26, AO = 64 ja suo-
rituspuolen SP = 22, AO = 64, erotus = 4 standardipistetti jolloin kielellisen ja suoritus-
puolen dlykkyysosamaéirien erotus on 0). AB-asteikolla arvoituna lukumiiran seké ajan
hahmottaminen (92% tiysisti pisteistd) saattaa olla hieman kielellisté kehitystd (82 %
tdysistd pisteistd) edelld. Muodostetuissa NEPSY:n / ITPA:n kielellisti (tietojen puutu-
misen vuoksi muuttuja muodostettiin tutkimusparille osatehtivistd ohjeiden ymmérts-
minen ja kertomuksen oppiminen) ja NEPSY:n suorituspuolta kuvaavissa keskiarvo-
muuttujissa (muodostettiin em. syystd osatehtivistd kopiointi ja kuvien muistaminen)
tutkittavan kielellinen puoli vastasi 6-vuotiaan suoritustasoa ja suorituspuoli 7-vuotiaan
suoritustasoa. Tutkittaessa fenotyypin kognitiivisen profiilin kriteereiden tiyttymisti
(katso sovelletut kriteerit taulukosta 1, s. 11) kéivi ilmi, ettd kaikki viisi kriteerid tiyttyi-
vét.

Etsittdessd kognitiivisten profiilien vilisid eroja selittidvid taustatekijoitd poikkeaa
ko
raavien taustatekij6iden osalta: Toisin kuin tutkimusparinsa tutkittava on kdynyt mu-

itiiviselta profiililtaan epi illinen tutkittava (nro 23) tutkimusparistaan seu-

kautetun perusopetuksen. Ammatillisen jatkokoulutuksen jilkeen hin on tyskennellyt
konepajassa tehden kokoonpanotoitd, koneiden purkamista ja pihanhoitoa. Tutkittava
asuu vanhempiensa kanssa ja harrastaa pyordilyd, musiikkia, piirtimisti ja teknisten
alojen lehtien lukemista. Tutkittava kokee olevansa erityisen lahjakas mm. piirtimises-
sé, musiikissa ja ajettavien koneiden kisittelyssi. AB-asteikon kehitysluokkaa méiritti-
vén osion mukaan tutkittavan kehitystaso vastaa lievisti kehitysvammaisen tasoa. Tut-
kittavan koulumaiset taidot ovat vastaavat kuin tutkimusparilla. Kognitiivisen profiilin
osalta voidaan tutkittavan kielellisen ja suorituspuolen todeta olevan hyvin samantasoi-
set (kielellisen puolen SP = 26, AO = 64 ja suorituspuolen SP =21, AO = 62, erotus = 5
SP ja 2 AO pistetts). AB-asteikolla kuvattuna tutkittavan lukuméirin ja ajan hahmot-
taminen seké kielellinen kehitystaso on yhté vahvoja (lukuméirin- ja ajan hahmottami-
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nen tiydet pisteet, ja kielellinen kehitys tdydet pisteet). Muodostetuissa NEPSY:n kie-
lellistd ja NEPSY:n suorituspuolta kuvaavissa keskiarvomuuttujissa tutkittavan kielelli-
nen puoli vastasi 10,5 —vuotiaan tasoa ja suorituspuoli 9 —vuotiaan tasoa. Tarkasteltaes-
sa fenotyypin kognitiivisen profiilin kriteereiden tiyttymistd (katso sovelletut kriteerit
taulukosta 1, s. 11) voidaan todeta etteivit kriteerit 1, 4 ja 5 tiyttyneet. Kriteerissé 1
kuutioiden ja numerosarjojen standardipisteet olivat samat (SP = 5). Lisaksi kriteeri 4 ja
5 jaivat tdyttymattd, koska kuutioiden standardipisteet (SP = 5) olivat suuremmat kuin
kaikkien osatehtivien standardipisteiden keskiarvo (X = 4,2 ~ 4) ja numerosarjojen, sa-
mankaltaisuuksien ja sanavaraston standardipisteiden keskiarvo (x = 4) ei ollut kuutioi-
den standardipistem&érid suurempi.

Verrattaessa tutkittavien suoritustasoa NEPSY:n osatehtivissd, voidaan todeta ettd

WAIS-R —testin osatehtidvien suoritustason erot tutkittavien valilld séilyvit samansuun-

taisina.
Tehtéivaosiot Tyypillinen kognitiivinen | Epiityypillinen kognitiivinen
profiili (tutkittava nro 13) | profiili (tutkittava nro 23)
NEPSYN kertomuksen oppiminen 3,5v. 85v.
NEPSYN ohjeiden ymmiirtiminen 85v. 12 v.
NEPSYN kopiointi 5,5v 11v.
NEPSYN kuvien muistaminen 8,5v. 7 v.

Taulukko 6. Tutkittavien 13 ja 23 kunkin tehtiviosioin suoritustasoa vas-
taavat kehitysiit puolen vuoden tarkkuudella.
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POHDINTA

Tutkitut suomalaiset Williams-aikuiset jakautuivat kehitystasoltaan lievésti kehitys-
vammaisesta syvisti kehitysvammaiseen. Lievisti ja keskivaikeasti kehitysvammaisten
tutkittavien joukko oli suurin. Tarkasteltaessa tutkittavien keskiméérdistd kognitiivista
profiilia osoittautui kielellinen ja suorituspuoli kyvyiltdzn 1dhestulkoon samantasoisiksi.
Jotta normaali populaatiossa voidaan ,05:n tilastollisella merkitsevyysasteella puhua
merkitsevisti suorituspuolta vahvemmasta kielellisestd puolesta tulee eron WAIS-R -
testin dlykkyysosamaéirien vililld olla 10 pistettd. WAIS-R —testin tehneistd tutkittavista
vain yhdelld kielellinen puoli osoittautui ko. merkitsevyysasteella suorituspuolta merkit-
sevésti paremmaksi. Sen sijaan kahdella tutkittavista suorituspuoli osoittautui ko. mer-
kitsevyysasteella kielellistd puolta vahvemmaksi. WISC-R —testissd vastaavan erotuksen
kielellisen ja suorituspuolen dlykkyysosaméirien vililld tulee olla 12 pistettd. Matalasta
kykytaitotasosta johtuen tarkkoja #lykkyysosamiirityksid ei kaikilta osin voitu tehdd,
mutta ainakin yhdell4 tutkittavista kielellinen puoli osoittautui suorituspuolta merkitse-
visti paremmaksi ko. merkitsevyysasteella. Tutkimuksessa kiytettyjen fenotyypin kog-
nitiivista profiilia méérittivien kriteereiden pohjalta voidaan tutkittujen keskiméiriisen
kognitiivisen profiilin todeta olevan ilmiasultaan fenotyypille tyypillisen. Yksil6tasolla
kaikki fenotyypin kognitiivista profiilia maarittavit kriteerit tiytti 11 tutkittavaa 19:sta
(57,9 %). Niistd tutkittavista, joiden osalta vain osa kriteereisti tiyttyi katsottiin kogni-
tiiviselta profiililtaan epétyypillisiksi tutkittaviksi kolme tutkittavaa (15,8 %).

Jatkossa tarkastelen tédssi tutkimuksesta saatuja tuloksia suhteessa aikaisempien tut-
kimusten tuloksiin, perustelen tutkimuksessa kiytettyjen fenotyypin kognitiivisen pro-
fiilin kriteereiden kiytt64, ja pohdin kognitiiviselta profiililtaan epityypillisten tutkitta-
vien osalta genotyypin ja fenotyypin mahdollista yhteytti.

Kehitysvammaisten kognitiivisen profiilin tarkka arvioiminen yleisesti ottaen on
hankalaa. On vaikea 16ytid testipatteria, joka sopisi normeiltaan ja tehtivi osioiltaan
aikuisen kehitysvammaisen kyky-taitotason arvioimiseen, ja jonka perusteella voitaisiin
tehdé tarkkaa kehitysvamma-asteen luokittelua. Aikaisemmissa tutkimuksissa Williams-
henkildiden kehitystason on todettu vaihtelevan vaikeasta kehitysvammaisuudesta nor-

maaliin kehitystasoon (Mervis ym. 2000). Howlinin ja kumppaneiden (1998) Williams--
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aikuisia koskevassa tutkimuksessa suurin osa tutkittavista oli kehitystasoltaan lievésti
kehitysvammaisia, mutta loput tukittavista sijoittuvat kehitystasoluokituksessa lihem-
miksi normaalia kehitystasoa, toisin kuin téssd aineistossa. Tulokseen saattaa vaikuttaa
esimerkiksi tdméin tutkimuksen tutkittavien korkeampi keski-ikd, miké saattaa heijas-
tella vanhempiin ikdluokkiin kohdistettujen kuntoutus / ohjaus-toimintojen niukkuutta
sek# perusopetuksen muutoksia. Tutkimuksessa kiiytetyn AB-asteikon yhtend tarkoituk-
sena oli toimia lisdapuna arvioitaessa yksilén kehitysvammaisuuden astetta ja luokkaa.
Kisikirjan mukaan luokittelufunktioiden on todettu sijoittaneen alkuperéisiin tasoluok-
kiinsa 71% tapauksista (Saloviita, 1988). Tissé tutkimuksessa 54,2 % tutkittavista si-
joittui alkuperéiseen kehitystasoluokitukseen. Erééini selityksend luokitus eroille saattaa
olla joko mittausteknisisti syistd johtuva, tai esim. tutkittavan keskittymiskyvysti johtu-
va mittausvirhe. AB-asteikon mukaan seitsemilld tutkittavalla (29,2 %:lla) kehitys-
tasoluokitus oli luokkaa heikompi kuin kognitiivisilla kyky-taitotaso testeilld mitattuna
ja yhdelld tutkittavalla (4,2 %:la) kehitystaso oli kahta kehitystasoluokkaa heikompi.
AB-asteikon mukaan kolmella tutkittavista (12,5 %:la) kehitysluokka oli yhden kehi-
tysluokan verran kognitiivisella kykytaitotestill4 saatua luokitusta parempi.
Kirjallisuuden kuvatessa Williams-henkiloiden kognitiivista profiilia, tulee ldhes
tulkoon aina esille heidédn visuospatiaalisten kykyjen heikkous suhteessa kielellisiin tai-
toihin (mm. Udwin & Yule 1990; Plissart ym. 1994;; Karmiloff-Smith ym. 1997; Jar-
rold ym. 1998; Bellugi ym. 1999; Karmiloff-Smith ym. 1995; Mervis ym. 1999b). Ta-
mén tutkimuksen tulokset kielellisen- ja suorituspuolen vilisestd erosta olivat saman
suuntaiset Howlinin ym. (1998) saamien tulosten kanssa, joissa ero kielellisen ja suori-
tuspuolen vililld oli melko pieni. WAIS-R -testin tehneilld keksimédrdinen ero kielelli-
sen ja suorituspuolen vilillid oli lahelld nollaa ja vain yhdelld tutkittavista kielellinen
puoli oli selkeisti suorituspuolta vahvempi. Odotusten vastaisesti kahdella tutkittavista
suorituspuoli osoittautui merkitsevisti kielellisti puolta paremmaksi. WISC-R —testin
tehneilld keksimédriinen ero kielellisen ja suorituspuolen vililld oli hieman suurempi
(vdhintddn 6,13 #lykkyysosamiirdpistettd). Ainakin yhdelld tutkittavista kielellinen
puoli osoittautui suorituspuolta merkitsevisti vanhemmaksi ,05 tilastollisella merkitse-
vyysasteella. Aikaisemmissa tutkimuksissa on kuitenkin kritisoitu Wechslerin testien
osoittavan Williams-henkil6illd muita testejd heikomman eron kielellisen- ja suoritus-

puolen vélilla (Karmiloff — Smith ym. 1997; Tassabehji ym. 1999). Tdmén vuoksi tissd
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tutkimuksessa vertailtiin myds muilla kognitiivisilla testeilld kielellisen ja suorituspuo-
len vilistd eroa. NEPSY:n ja WAIS-R- testin tulokset, etenkin WAIS-R -testin tehnei-
den osalta, ndyttdvit kuitenkin tukevan toisiaan. Muodostettujen tapausparien osalta
voidaan todeta, etti ero kielellisen ja suorituspuolen vililli eri testeilld arvoituna
(WAIS-R, NEPSY / ITPA ja AB-asteikko) oli yhdensuuntainen testien kesken. Suora-
viivaisia johtop#itoksid kielellisen puolen vahvuudesta suhteessa suorituspuoleen ei
kaikkien kéytettyjen mittarien kesken voitu kuitenkaan tehd4d - eri testeilld mitattuna
kielellinen puoli saattoi toisinaan olla hieman suorituspuolta vahvempi ja toisinaan
pdinvastoin. Tdmi johtunee mm. mittareiden erilaisuudesta, mutta osittain ehkd myos
tutkittavien keskittymisvaikeuksista ja tarkkaavaisuuden tason vaihtelusta, jotka ovat
Williams-henkiloille tyypillisid vaikeuksia (Plissart ym. 1994; Greer ym. 1997). Liséksi
tulee ottaa huomioon etteivit kéytetyt testit ole kattavia mittareita kielellisen ja suori-
tuspuolen kyvyistd miké saattaa osaltaan vaikuttaa tuloksiin.

Télla hetkelld Williamsin syndrooman kognitiivista profiilia analysoivien tutkimus-
ten ongelmana on se, ettd niissd kdytetdn erilaisia menetelmii ja kriteereitd kognitiivi-
sen profiilin méirittdmiseksi, jolloin tuloksia on hankala vertailla. Téassdkéin tutkimuk-
sessa ei ole kéytetty tdysin samoja fenotyypin kognitiivista profiilia mé#rittivid kritee-
reitd kuin Frangiskakiksen ym. (1996) tutkimuksessa, jossa kiytettiin WAIS-R -testii.
Kriteerien muodostamisen yhteydessé haluttiin tissd tydssd ottaa huomioon myds kritee-
rien helppo kéytettivyys / luettavuus, mikd helpottaa kriteerien “arkipdiviistd” kayttod
kliinisessd tyossd. Néin ollen tutkimuksessa kiytetyt kriteerit kaksi ja kolme ovat sisil-
161téd4n ja perusteluiltaan Mervisin ym. (2000) kriteereiden kanssa yhtenevit, mutta eri
tavalla muotoiltuja. Niiden tarkoituksena on selvemmin ilmaista niiden Williams-
tapausten huomioon ottaminen, jotka asettuvat kiytetyn testin mittausvilin &éiripdihin
(yleiseltd kyky-taitotasolta matalatasoiset tapaukset ja normaalitasoiset tapaukset). Sa-
malla tulee kuitenkin muistaa, ettei kaikkien Williams-henkildiden ylenen kyky-
taitotaso riitd riittivén luotettavaan mittaamiseen WAIS-R ja WISC-R —testeilld, ja ni-
mé kriteerit ovat kéytettdvissid vain silloin kun tutkittava kykenee suorittamaan testin
riittivén luotettavalla tasolla. Kdytinnossi timé tarkoittaa sitd, ettei vaikeasti ja syvisti
kehitysvammaisia Williams-henkiliden kognitiivista profiilia voi analysoida tutkimuk-
sessa kéytetyilld kriteereilld. Kriteeri yksi on kaikissa taulukossa 1 (s. 11) esitetyissi
tutkimuksissa sama. Farngiskakiksen ym. (1996) WAIS-R -testiin soveltamien kritee-
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reiden lisiksi n#htiin Mervisin ym. (2000) perusteluihin tukeutuen aiheelliseksi ottaa
huomioon seki fenotyypin erityispiirteitd kuvaavien osatehtivien vilinen suhde toisiinsa
ettd ndiden osatehtdvien ja yksilon yleisen kykytaitotason vilinen suhde. Mervisin ym.,
(2000) tutkimuksessa oli koko DAS -testistd valittu kuitenkin vain osa osatehtéivisti.
Esimerkiksi kopiointi-tehtdvdsd ei katsottu luotettavaksi visuospatiaaliskonstruktiivisia
taitoja mittaavaksi tehtdviksi mm. sen vuoksi, ettd tehtdvin visuomotorinen osuus saat-
taa heikentdd visuospatiaaliskonstruktiivista suoritusta. Monissa aikaisemmissa tutki-
muksissa on Williams-henkildiden visuospatiaaliskonsrtuktiivisia taitoja kuitenkin tut-
kittu nimenomaan piirrostehtévilld (Rossen ym. 1996; Bertrand ym. 1997; Bellugi ym.
1999; Mervis ym. 1999a; Pani ym. 1999). Téassé tutkimuksessa tutkittavien (N= 13) teh-
dessd sekd palikka-osion ettdi kopiointi-osion NEPSY -testistosti, oli suoritusikd kum-
massakin tehtévityypissi kuitenkin ldhestulkoon sama (palikka-tehtidvin % = 4,8 ja ko-
piointi-tehtdvin x = 5,0).

Mahdollisimman hyvin kuvan saamiseksi yksilon yleisestd kyky-taitotasosta on
Wechslerin kisikirjojen mukaan perusteltua tehdi tutkittavalle koko WAIS-R / WISC-R
—tutkimus (Wechsler, 1992; Wechsler 1984). Niin ollen tissi tutkimuksessa katsottiin
aiheelliseksi verrata kriteerissi neljd kuutioiden standardipisteméirdd koko testin stan-
dardipistemdirin keskiarvoon, eiki siitd valittujen osatestien keskiarvoon. Kielellisen
puolen osioon WAIS-R -testissi jad tilloin kolme fenotyypin kognitiiviselle profiilille
niin sanotusti “ei — kuvaavaa” osatestid ja suorituspuolen osioon vastaavasti neljd.
WISC-R -testissi ndiden osatestien méird on sekd kielelliselld etté suorituspuolella ku-
ten edelld. Téassd tutkimuksessa kéytetty kriteeri viisi lisdksi varmistaa kielellisti puolta
kuvaavien, aikaisempien tutkimuksien mukaan fenotyypin kognitiivista profiilia
“kuvailevasti / osuvasti” mérittiivien osatehtiivien merkityksellisyyden arvioitaessa
kielellisen puolen ja suorituspuolen vilistd eroa / suhdetta. Todettakoon myds, ettd
WISC-R -testin tehneiltd ei tutkittu auditiivista lyhytkestoista muistia, mikd on selvi
puute arvioitaecssa WISC-R -testin tehneiden kognitiivista profiilia ja sen tyypillisyytti
Williamsin syndroomalle. N&in ollen WISC-R -testin tehneiden kognitiivisen profiilin
analysoinnin tulos ei ole yhti vahva kuin WAIS-R -testin tehneilla.

Tarkasteltaessa suomalaisten Williams-aikuisten keskimé#rdistd kognitiivista profii-
lia, nousi WAIS-R —testin osatehtiivien parhaaksi suoritukseksi numerosarjat —tehtivi

(% = 5,08, SD 2,19). Tulos vastasi Mervisin ym. (2000) tutkimustulosta (tutkimusvili-



36

neend DAS Digit Recall), jossa tutkijat liséksi totesivat yksildiden viliset erot melko
suuriksi. Wechslerin numerosarjatehtivilld saadut tulokset on todettu yhdensuuntaisiksi
em. testilli saatujen tulosten kanssa (Mervis ym.1999b). Sen sijaan Howlinin ym.
(1998) tutkimuksessa, jossa tutkimusvilineeni oli WAIS-R -testi, parhaimmiksi osasuo-
rituksiksi osoittautuivat samankaltaisuudet ja sanavarasto. T#ssé tutkimuksessa tutkitta-
vat suoriutuivat ko. tehtdvisti tasoonsa ndhden keskitasoisesti (sanavarasto x = 3,00, SD
= 1,35 ja samankaltaisuudet x = 3,08, SD = 0,51) mutta kuutiotehtavai (x = 2,50, SD =
1,31) paremmin, kuten Howlinin ja kumppaneidenkin (1998) tutkimuksessa. Edelld
mainitussa tutkimuksessa numerosarjatehtiva oli yllattden tutkittavien heikoin osasuo-
ritus — kun heikoin osasuoritus suomalaisilla tutkittavilla oli laskutehtdvit (% = 1,92, SD
=1,16).

Téssd tutkimuksessa kognitiivisesta fenotyypistd poikkeavien méérd (kolme tutkitta-
vaa yhdekséstitoista, 15, 8 %) osoittautui melko suureksi verrattuna aikaisempiin tutki-
muksiin (Frangiskakis ym. 1996; Mervis ym. 2000). Samalla tulee kuitenkin muistaa,
etté kriteerit joilla tutkittavien kognitiivista profiilia seulottiin oli sovellettuja aikaisem-
mista tutkimuksista (Frangiskakis ym. 1996; Mervis ym. 2000), eiké niiden sensitiivi-
Syytti ja spesifisyytti ole testattu tutkimuksessa kéytetyssi kokoonpanossa aikaisemmin.
Léadketieteellisestd nakokulmasta kliinisesti arvoituna kaikki kolme tutkittavaa ovat ta-
vanomaisia Williams-henkil6itd. Pohdittaessa genotyypin ja fenotyypin vilisen yhteyden
16ytdmistd, tulee samalla ottaa huomioon myds mahdolliset muut kognitiivisten profiili-
en eroja selittdvit tekijat. Taméin vuoksi tutkimusparit muodostettiin mahdollisimman
samanikdisen ja kehitystasoltaan samantasoisen tutkittavan kanssa. Tarkoituksena oli
minimoida iin mukanaan tuoma kehityksen ja kokemuksen vaikutus, seki kontrolloida
esimerkiksi perusopetuksessa tapahtuneita, luonteeltaan kuntouttavia, muutoksia. Tut-
kittavien haluttiin olevan kehitystasoltaan mahdollisimman ldhelld toisiaan, koska mm.
Jarroldin ym. (1998) mukaan kognitiivinen kykytaitotaso yleensd vaikuttaisi kielellisen
ja suorituspuolen viliseen eroon. Jarrold ym. (1998) totesi tutkimuksessaan kehitysta-
soltaan matalampien ”istuvan” Williamsin syndrooman kognitiiviseen profiiliin huo-
nommin kuin kognitiivisesti kyvykkddmpien Williams-tapausten. T#ssd tutkimuksessa
ei todettu vastaavanlaista ilmioti. Kaikki kolme kognitiiviselta profiililtaan ei-tyypillistd
tutkittavaa olivat lievésti kehitysvammaisia, ja kehitystasoltaan matalimmilla tutkitta-

villa ero kielellisen ja suorituspuolen vililli NEPSY -testistoll4 oli jopa selkedmpi kuin
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kognitiiviselta kyky-taitotasoltaan kyvykkdammilld. Niin ollen tutkimusparien kognitii-
visen profiilin erot eivit johtuneet kehitystasosta.

Yksi mahdollinen kognitiivisten profiilien eroja selittivi tekijd on mittausvirhe.
Kriteerissd 1 vaadittava numerosarjojen suurempi standardipisteméira verrattuna kuuti-
oiden standardipistemiérdsn oli kahdella kognitiiviselta profiililtaan epétyypilliselld
tutkittavalla ko. osatehtiivissi ainoastaan sama. Vain tutkimusparin 1 kognitiiviselta
profiililtaan epétyypilliselld tutkittavalla kuutioiden standardipisteméérd oli yhden stan-
dardipisteen verran numerosarjojen standardipisteitd suurempi. Vaikka testauksen suo-
rittaisi uudestaan sama tutkija samassa paikassa ja samaan aikaan saattaisi tulos olla eri,
suuntaan tai toiseen, parin standardipisteen verran. Sama mittausvirheen mahdollisuus
pétee myds muihin tdyttymiittd jdfineisiin kriteereihin. Tutkimusparissa 3 kognitiiviselta
profiililtaan tyypillisen tutkittavan odottamattoman korkeat standardipisteet osatehtévis-
sd numerosarjat, yleistietous ja kuvien tdydentiminen kuvaavat hyvin ylldttavin suuria
tasovaihteluja. Selittidvini tekijédni saattaa olla mittausvirhe tai tarkkaavaisuuden vaih-
telu. Toisaalta numerosarjojen korkea standardipistemééird voidaan selittdd fenotyypille
tyypillisend piirteend, ja kuvientiydennys -tehtéivin tulosta tukee NEPSY:n kuvien
muistamis-tehtidvi, jossa kognitiiviselta profiililtaan epétyypillisen tutkittavan suoritus-
taso oli tutkimuspariaan heikompi kuten WAIS-R: n kuvientiydennys -tehtdvassakin.
Tutkimusparien kognitiiviselta profiililtaan epityypillisten tutkittavien kohdalla huomio
kiinnittyy kuitenkin myds kielellisten ja suorituspuolen kykyjen tasaisuuteen tai jopa
suorituspuolen selkedin vahvuuteen suhteessa kielelliseen puoleen (tutkittava nro 15),
miké ei aikaisempien tutkimusten mukaan ole fenotyypille tyypillistd. Tutkimusaineis-
ton tapaus nro 19 tdytti kuitenkin kriteereistd neljd (etenkin kriteerit 1 ja 4), eiké siis
osoittautunut kognitiiviselta profiililtaan erityisen epityypilliseksi, vaikka suorituspuoli
osoittautui kielellistd puolta merkitsevisti vahvemmaksi. Toisaalta aineistosta voi myds
todeta, ettd kaikilla WAIS-R -testin tehneilld ero kuutiotehtéivin ja numerosarjatehtédvin
standardipisteiden vililld oli kaksi pistettd tai enemmén, paitsi tutkittavilla 10, 15, 19,
20 ja 23. Kukaan kyseisisté tutkittavista ei myoskéén tayttanyt kaikkia kriteereitd (silti
vain tapauksilla 15, 20 ja 23 kriteeri 1 jdi tdyttymattd).

Neljd néistd viidestd tutkittavasta oli miehid (N = 7 koko aineistossa), ja kognitiivi-
selta profiililtaan epétyypillisiksi luokitelluista tutkittavista kaikki kolme olivat miehi.
Koko aineiston miespuolisista tutkittavista ainoastaan kahdella oli fenotyypille tyypilli-
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nen kognitiivinen profiili. Talld hetkelld on vield melko yleisesti vallalla késitys, jonka
mukaan miehet suoriutuvat visuospatiaalisista tehtivisti naisia paremmin. T&ll4 erolla
on spekuloitu olevan mahdollisia geneettisid yhteyksid, mutta myds hormonaalisia toi-
mintoja on esitetty selittiviksi tekijaksi (Kolb & Whishaw 1996). Toisaalta Williams-
lapsilla ei ole havaittu sukupuolen ja kyky-taitotoimintojen vélistd yhteyttd (Greer ym.
1997), jolloin sukupuoli ei selittdisi ko. tulosta. Lisdksi WAIS-R —testissd kielellisen ja
suorituspuolen dlykkyysosamiirien vilinen ero on todettu miehilld ja naisilla saman-
kaltaisiksi (Sattler, 1992). Tutkimusaineiston sukupuolijakauman osalta otettakoon vield
esille, ettd vaikka kysymyksessi oli kahden erityishuoltopiirin yli 16-vuotiaat Williams-
henkilot késittdvd kokonaistutkimus, ei Williams-miehid 16ytynyt kuin 7. Mééré on yl-
lattdvin pieni suhteessa 17:44n Williams-naiseen.

Tutkimusparissa 2 voidaan hyvin todeta, kuinka kaksi kehitystasoltaan samanlaista
tapausta tarvitsevat erilaista tukea, vaihtelevissa méirin, eri elimin osa-alueilla. Useat
eri taustatekijit (esim. tukihenkildiden mé#ré, vanhempien pyrkimys kasvattaa mahdol-
lisimman itsendiseksi, tukiverkostojen tiiviys ym.) vaikuttavat sithen, millaiseksi kunkin
yksilon eldmi muodostuu. Mutta kuinka paljon esim. terapiat, perhe ja koulutausta vai-
kuttavat kunkin yksilon kognitiiviseen profiiliin on yhi avoin kysymys. Esimerkiksi
tutkimusparissa 1 ei mikéén tiedossa olevista taustatekijoistd kuten tyd tai koulumuoto
ndyttiisi selittividn kognitiivisten profiilien vilisid eroavaisuuksia. Tutkimusparissa 3
kognitiiviselta profiililtaan epatyypillisen tutkittavan kiinnostuneisuus tekniikkaan saat-
taisi selittdd suorituspuolen kykyjen kehittymisen tavanomaista paremmaksi verrattuna
Williams-henkildiden tavanomaiseen kognitiiviseen profiiliin. Mutta samalla voidaan
pohtia ohjaako geneettinen taipumus meitd harrastamaan / toimimaan niiden asioiden
parissa jotka luonnistuvat meilti toisia asioita helpommin. Lisdksi vertailtaessa
NEPSY:n ja WAIS-R osatehtidvien suoritustasoa toisiinsa, tapausparin 1 tulokset ovat
hyvin samansuuntaisia, miki tukee osaltaan kriteereiden tdyttymisti tai tdyttyméttd jas-
mistd. NEPSYN kielellisien osatestien on todettu yleisesti ottaen olevan yhteydessa
WISC-III:n kielellisiin osatesteihin ja NEPSY:n visuospatiaalisia toimintoja mittaavat
osatestit korreloivat voimakkaimmin WISC-III:n suoritusosan osatestien kanssa (tar-
kemmat osatehtivien korrelaatiotutkimusten tulokset on esitetty menetelmi osiossa)
(Korkman, Kirk, Kemp, 1997). Itse WAIS-R -testin osatehtéviin korrelaatiotutkimuksia
ei ole tehty, mutta tehtévien luonne on sama niin WISC-III kuin WAIS-R —testistdjen
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osatehtivissd, jonka pohjalta uskaltanee vetds varovaisia yhteyksid tutkimuksessa kéy-
tettyjen osatehtdvien vilille.

Kognitiiviselta profiililtaan epétyypillisten tutkittavien esiintyminen geneettisesté

nikokulmasta on mahdollista, silld vaikka FISH-tutkimuksen on todettu tunnistavan n.
95-98 % Williams-henkiloistd (Borg, Delhanty, Baraitser 1995) ei tutkimus kuitenkaan
sulje pois mahdollisuutta, jossa deleetioalueen reunoilta on hivinnyt geeni tai geenejé,
jotka osaltaan saattavat vaikuttaa kognitiivisen profiilin ilmiasuun. Tassabehji ym.
(1999) ja Meng ym. (1998) tutkimuksissa todetaankin, ettd Williams-henkil6lla esiinty-
vé geenideleetio on useimmiten saman kokoinen, mutta ei vilttiméttd identtinen. Niin
ollen periaatteessa on mahdollista, ettd ndiden kolmen tutkittavan epatyypillinen kogni-
tiivinen profiili selittyisi geenideleetion koolla.
Huomioitava puute niin tissd kuin aikaisemmissakin tutkimuksissa kdytetyissd kritee-
reissd on kuitenkin em. mittausvirheen mahdollisuuden huomiotta jéttiminen. Mervisin
ym. (2000) ja Frangiskakiksen ym. (1996) kiyttimissid kriteereissd on absoluuttisten
persentiilirajojen asettamisella saatettu pyrkid mittausvirheen huomioimiseen. Ko. tut-
kijoiden kéyttdimi 1. persentiilin ja 20. persentiilin raja-arvo standardipisteissi tarkoit-
taisi kriteerin kaksi kohdalla noin kahdeksaa standardipistetti ja kriteerin kolme koh-
dalla kolmea standardipistettd. Tissd tutkimuksessa kriteerissi kolme ehdolla
“luotettavasti mitattavissa” on asia sisill6ltdin tarkoitettu samaa asiaa. Tutkittavan saa-
dessa kolme standardipistetti jostakin kriteerissd kolme mainitusta osatehtivisti katsot-
tiin suoritus riittdvdn luotettavaksi. Yleisesti ottaen osatestin standardipisteiden
“heilahdus™ kahta standardipistettd korkeammaksi tai matalammaksi on mittaustekni-
sistd syistd mahdollista ja silti yksilén suorituksen normaalirajoissa. Suorituksen nor-
maalirajoissa tapahtuvan vaihtelun huomiotta jéttiminen tekee tissi tutkimuksessa ai-
neistosta myds homogeenisemman, silld jos esim. kriteerissd 1 vaadittaisiin kuutio -
tehtdvin ja numerosarjojen standardipisteiden viliseksi eroksi kaksi pistetti olisi kogni-
titviselta profiililtaan epityypillisten tapausten m#ird suurempi. Tutkittavat tayttiviit siis
“helpommin” fenotyypin kognitiiviselle profiilille luodut kriteerit, mutta saattavat to-
dellisuudessa olla heterogeenisempi joukko miti yleisesti kdytossd oleva fenotyypin
kognitiivisen profiilin kuvaus antaa olettaa.

Kehitysvammaisuuteen vaikuttaa todennékoisesti useat eri geenit, mutta timénkaltai-

sella tutkimuksella saattaa olla mahdollisuuksia médrittids tiettyjen geenien yhteyksid
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tiettyihin erityispiirteisiin kuten visuospatiaaliseen heikkouteen (Mervis yn. 1999a).
Tamin tutkimuksen kriteereilld médritetty yksilon kognitiivinen profiili ja tutkimuspari-
en tarkempi tarkastelu antaa mielesténi aihetta epéilld kognitiiviselta profiililtaan feno-
tyypistd poikkeavien tutkittavien genotyypin tavanomaisuutta. Néin ollen kognitiiviselta
profiiliitaan epityypillisten tutkittavien tapauskuvaukset voivat olla indikaatio tarkem-
mille geneettisille tutkimuksille, mutta jos néissi tutkimuksissa 16ydetdén deleetio —alu-
eesta jotakin tavanomaisesta poikkeavaa (kuten deleetion koossa) ovat monipuolisem-
mat ja useampaan kertaan toistetut psykometriset testaukset aiheellisia, jotta voidaan
luoda luotettavia yhteyksid genotyypin ja fenotyypin vilille.
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