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Ett sexton ar gammalt vardprogram for barn med Mb Down.

Kan det fortfarande vara aktuellt?



Forord

Ar 1991 presenterades det radande svenska medicinska vardprogrammet for barn och
ungdomar med Downs syndrom (Mb Down). I denna rapport undersoker Karin Kallur och
Linnea Hallman hur vardprogrammet har foljts under aren 1997-2006 for barn med Mb Down
i Visterbottens ldn utifran fragestillningen om de undersdkningar och det omhéndertagande
som programmet rekommenderar fortfarande kan anses vara aktuella idag. I denna ansats har
forfattarna genomfort en retrospektiv journalgenomgang av alla levande barn i Visterbottens
lan som fotts med Mb Down under den aktuella 10-arsperioden, distribuerat anhorigenkater
samt intervjuat publiceraren av vardprogrammet for Mb Down (professor Goran Annerén).
Rapporten dr ursprungligen ett projektarbete (hdstterminen 2007) inom ramen for
Liakarprogrammet vid Norrlands universitetssjukhus, Umea, under handledning av Berit
Kristrom vid Institutionen for Klinisk Vetenskap, Enheten for pediatrik, Umea universitet.
Projektarbetet godkindes efter vedertagen granskning och bedomning och aterges hér i sin
originalform.

Umea, april 2010

Erik Domellof
FoU-ansvarig



Sammanfattning

Bakgrund
I Sverige fods cirka 1 av 800 barn med Mb Down. Det finns cirka 1500 barn och drygt 2000
vuxna med syndromet i landet.

Faststéllande av diagnosen Mb Down gors bland annat genom en analys av de sa kallade
Halls kriterier som lyfter fram de vanligaste stigman som kiinnetecknar Mb Down. Aven om
kriterierna kan skapa en misstanke om att fostret har syndromet blir diagnosen sékert
faststilld forst efter att en kromosomanalys genomforts.

I Sverige finns sedan 1985 medicinska vardprogram speciellt utarbetade for barn med Mb
Down. Under de senaste 10 aren har dessa program forfinats, och det har i internationella
lakarkretsar vuxit fram ett accepterat hdlsoovervakande vardprogram. Syftet med
vardprogrammet &r att tidigt patriffa och behandla de medicinska avvikelser som kan
forekomma. De senaste 20 aren har kunskapen om Mb Down okat avseende medicinska
problem samt hur dessa ska behandlas. Tecken pa detta kan man se genom att livsldngden
okat fran 2-3 ar 1920 till 57 ar idag. Frimsta orsaken till 6kningen av livslingden bestar i att
hjértfel nu upptécks och kan behandlas samt att infektioner kan bekdmpas. Avsikten med
studien dr att undersoka huruvida det radande vardprogrammet f6ljs samt om detta anses
aktuellt.

Material och metod

Alla levande barn som fotts med Mb Down under de senaste 10 aren (1997-2006) i
Visterbottens ldn (AC-ldn) identifierades och inkluderades i studien. Studien baseras pa en
retrospektiv journalstudie fran Norrlands Universitetssjukhus, Lycksele sjukhus alternativt
Skelleftea lasarett samt en anonym anhorigenkat utformad pa sadant sitt att en bortfallsanalys
var mojlig att genomfora.

Resultat

Vardprogrammet f6ljs i den aspekten att de undersokningar och omhiéndertagande av personer
med Mb Down som foreskrivs blir utforda. Tydliga avvikelser fran de inom vardprogrammen
uppsatta tidsangivelserna kan ses for gonundersokningen vid 1 och 12 man alder samt
oronundersokning vid 6 man alder och med horselbedomning vilka rekommenderas ske en
gang per halvar fore 8 ars alder och direfter arligen. Enkétsvaren tyder pa att forédldrar har
vetskap om vardprogrammen och att man anser att denna f6ljs, dock riktas kritik mot 6gon-
och 6ronundersokningarnas kontinuitet.

Slutsats

Vardprogrammet foljs i den aspekten att man utfér de undersokningar och omhéndertagande
som vardprogrammet rekommenderar. Daremot kan inte tidsaspekten hallas jamfort med de
inom vardprogrammet uppsatta riktlinjerna. Trots att studien inkluderar alla levande fodda
barn som fotts med Mb Down i AC-1dn under perioden januari 1997 till december 2006 dr
materialet inte sérskilt stort. Detta leder till att en forsiktighet vid tolkning av resultaten krivs.
De resultat som kan ses i AC-lén dr inte sidkert representativt for hela landet.
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1. Inledning

I Sverige fods arligen ca 130 barn med Mb Down. Ca 20 % av dessa dor i medfodda
missbildningar, framfor allt hjartfel. Det finns idag ca 1500 barn med syndromet i Sverige.
Mb Down karakteriseras inte bara av mental retardation utan &r ett multihandikappssyndrom
och personerna riskerar att drabbas av ett flertal sjukdomar i flera organ. Det finns dirfor ett
stort behov av regelbundna medicinska kontroller och ett aktuellt vardprogram [1].

Till foljd av systematiska uppfoljningar har kunskapen under de senaste 20 aren okat
avseende medicinska problem samt hur dessa kan/bor behandlas vid Mb Down [2]. Effekten
av detta ses genom att medellivslingden okat fran 2-3 ar 1920 till 57 ar idag. Framsta orsaken
till 6kningen av livslangden bestar i att hjdrtfel nu upptiacks och kan behandlas samt att
infektioner kan bekdmpas [2]. I Sverige har det sedan 1985 funnits medicinska vardprogram
speciella for barn med Mb Down. Dessa program har innehallit behandlingsforslag som inte
har varit medicinskt accepterade och dérfor inte godtagits av ldkare och inget program har
riktigt foljts. Under ar 1990 utarbetades ett svenskt medicinskt vardprogram [2] (Bilaga 7.2).
Syftet med vardprogrammet &r att tidigt diagnostisera och behandla de medicinska avvikelser
som kan forekomma [3]. Under de senaste 10 aren har programmet bearbetats, och det har i
internationella ldkarkretsar vuxit fram ett accepterat forebyggande medicinskt program.

1.1 Vardprogrammet

Ar 1990 samlades i Uppsala habiliterings- och omsorgsoverlikare fran hela Sverige for att
gemensamt utarbeta ett Svenskt medicinsk vardprogram f6r Mb Down. Vardprogrammet
baserades pa experters bedomningar och erfarenheter, de synpunkter som framkommit fran
deltagare samt de medicinska vardprogram som redan fanns internationellt [1,4]. 1991
publicerades i Lakartidningen artikeln Barn och ungdomar med Mb Down behover bdittre
medicinsk kontroll och i denna presenterades det i dag svenska radande vardprogrammet for
barn och ungdomar med Mb Down [1]. Liknande program for uppfoljning av Mb Down finns
internationellt.

Det idag accepterade svenska vardprogrammet anger vilka undersokningar och atgiarder som
rekommenderas utforas vid olika aldersperioder. Programmet delas in i fyra perioder,
ndamligen nyfoddhetsperioden, smabarnsperioden, barnaaren och puberteten samt
vuxenperioden.

Vardprogrammets syfte dr att hjdlpa varden i sitt arbete att tidigt patréffa och behandla de
medicinska avvikelser som kan férekomma hos individer med Mb Down. Avsikten med
vardprogrammet &r saledes inte att ersétta sedvanliga hilsokontroller och vaccinationer som
finns for alla barn i1 Sverige, utan skall fungera som ett komplement till dessa [1]. Det
intellektuella handikapp man kan se vid Mb Down gor att manga patienter inte kan séga ifran
om horseln eller synen forsdamras och till exempel en depressivitet som beror pa
thyroideahormonbrist kan misstolkas som en begynnande demens. Vardprogrammet hjilper
varden i sin diagnostik for att faststilla eller utesluta diagnos [2].



1.1.1 Diagnostik

Direkt efter fodseln, om stigman hos barnet enligt Halls kriterier (Bilaga 7.1) ger misstanke
om Mb Down, skall en fullstidndig klinisk undersokning goras. Den definitiva diagnosen stélls
genom ett blodprov fér kromosomanalys med undersokning av forekomst av trisomi 21 [5].
Halls kriterier, uppkallade efter barnldkaren Bertil Hall, utarbetades pa 1960-talet och ligger
till grund for den kliniska diagnostiken vid Downs syndrom. Dessa kriterier belyser de tjugo
vanligaste stigman som karakteriserar/ses vid Mb Down. 1 de fall det nyfédda barnet uppvisar
tolv eller flera av dessa kriterier r diagnosen si gott som siker. Aterfinns endast fyra eller
farre dr misstanken pa Mb Down svag [2].

1.1.2 Hjartstatus

Kongenitala hjirtfel ses hos 40-50 % av barn med Mb Down [5]. Symptom pa hjirtavvikelse
behdver inte ge symtom direkt vid fodseln [2] men da risken finns for att barnet utvecklar
hjartsvikt och pulmonell hypertension dr undersokningen av nyfodda av storsta betydelse [5].
Under de senaste aren har man funnit att individer vilka opererats for kongenitala hjértfel som
barn kan utveckla ett 6kat ldckage framforallt i mitralisklaffen i vuxen alder. Detta ger sillan
upphov till symtom men ir en riskfaktor for att drabbas av endokardit [2] och belyser behovet
av livslang systematisk hilsouppfoljning.

1.1.3 Muskeltonus

Barn med Mb Down har en nedsatt muskeltonus vilket ses extra tydligt i spddbarns- och
smabarnsaldern. Den muskuldra hypotonusen gor att barnen kan ha svart att suga fran brostet
med tillrdcklig kraft och ha forsenad motorisk utveckling men dr dven en sekundér orsak till
ortopediska problem [6]. Ortopediska problem tilltar med stigande alder och det dr viktigt att
redan under barnaldern genom sjukgymnastik 6ka muskel-spanningen/styrkan och trina ett
riktigt rorelsemonster [4].

1.1.4 Ogon

Ogonproblem pétriffas i alla &ldrar och ir frekvent forekommande; hos 45-70 % av barn och
vuxna med Mb Downs rapporteras dgonavvikelser. Majoriteten av dessa dr mojliga och
viktiga att behandla eftersom god syn befrimjar optimal utveckling. Vid en manads alder
skall undersokning utforas for att utesluta grav refraktionsrubbning och linsgrumling.
Kongenital katarakt forekommer hos 1-3 % av barnen med Mb Down (jamfort med friska
barn ddr medfodd katarakt forkommer hos 3/10 000). En kongenital katarakt som forblir
obehandlad till efter tre manaders alder leder till att barnet blir blint trots behandling, da
linsgrumlighet som kvarstar under langre tid gor att syncentret i hjérnan tillbakabildas [7].

1.1.5 Oron

Horseln ér liksom synen visentlig for barnets utveckling och det dr darfor mycket viktigt att
barnet har en adekvat horsel. Nedsatt horsel ir frekvent forekommande, 70-80 % av barnen
med Mb Down har en horselnedsittning. Ett underutvecklat mellanansikte &r orsak till manga
av de problem som barnen kan drabbas av da det leder till tranga horselgangar och



orontrumpeter. Detta medfor en 6kad risk for mellanoreinfektioner med langsam lékning. I
kombination med riklig férekomst av 6ronvax medfor detta 6kad risk for horselnedséttning
[4]. Den 6kade infektionsbendgenheten man ser hos manga barn med Mb Down bidrar ocksa
till mer frekventa 6roninfektioner. Efter infektioner 4r det av stor betydelse att undersoka sa
det inte forekommer vitska bakom trumhinnan som ger horselnedséttning [2].

1.1.6 Autoimmunitet — thyroidea, celiaki

Hos individer med Mb Down ses en 6kad forekomst av autoantikroppar. Dessa kan vara
riktade mot thyroidea, tunntarm, hud och beta-celler i pankreas. Thyroideafunktion ska enligt
det medicinska vardprogrammet kontrolleras arligen da storningar &r ett vanligt och atgérdbart
problem.

Thyroidea

Symptom pa en begynnande thyroideadysfunktion &r diffusa och darfor svara att finna, men &r
relativt ldtta att atgdrda. Obehandlade kan en thyroideadysfunktion leda till svara symtom och
foljdtillstand, t ex storning i mental utveckling och tillvéxt [1,2]. Rubbningar i utsondring av
thyroideahormon férekommer ofta vid Mb Down. Dels p g a hypoplasi, delsp g a
autoantikroppar mot thyroidea. Kongenital hypothyreos forekommer hos 1-3 % av barnen
med Mb Down. Under 5 ars alder dr antikroppar mot thyroidea ovanligt, men man ser en 6kad
forekomst av dessa med stigande alder. Under barnaaldern utvecklar 10-30 % hypothyreos
och 2-3 % hyperthyreos.

Celiaki

I en studie av barn med Mb Down fann man att 30 % uppvisade antikroppar mot gliadin och
endomysium medan antalet barn med manifest celiaki inte &r sa stort [2]. Mag-tarmproblem
och forsdmrad viktutveckling och tillvixt dr en indikation att undersdka eventuell forekomst
av celiaki [2,8].

1.1.7 Halsrygg

Hos ca 10 % av individer med Mb Down forekommer en 6kad rorlighet i atlanto-axiala leden.
Detta 6kar risken for luxation och ddrmed skador pa ryggmirgen. Rekommendationen i
Sverige dr att rontgen av halsrygg skall utforas efter 2,5 ars alder inf6r intubationsnarkos eller
vid patologiskt neurologstatus. Grinsen 2,5 ars alder &r satt pga. att efter genomgang av fallen
dér luxation skett har det visat sig att barnen i samtliga fall varit dldre dn 5 ar [2].

I nagra ldnder, déaribland USA, utf6rs rutinméssigt rontgen av samtliga barn med Mb Down
for att vid behov kunna forebygga luxation. Detta gors som namnts inte rutinméssigt i Sverige
da problemet anses vara for litet for att viga upp de komplikationer som en undersokning kan
medfora. En pafunnen instabilitet kan leda till en inskrdnkning i patientens liv, sannolikt utan
att detta nagonsin varit nodvandigt. Inget fall av nervskada orsakat av luxation har
rapporterats i landet. Nervskador pga. luxation som rapporterats internationellt har skett hos
individer som haft symtom en léngre tid och varit édldre &n fem &r, dessutom har majoriteten
av skadorna uppkommit i samband med intubationsnarkos [2,4].



2. Metod

2.1 Insamlade data

Projektet har genomforts som en retrospektiv journalstudie och utéver det har anhorigenkiit
gjorts samt en intervju med professor Goran Annerén, Uppsala, publicerare av
vardprogrammet for Mb Down i ldkartidningen ar 1991. Journaler tillhérande de 25 nu
levande barn som f6tts med Mb Down inom Visterbottens 1dn de senaste 10 aren (1997-2006)
har granskats i syfte att undersoka huruvida vardprogrammet f6ljts. Dessa barn har
identifierats med hjélp av register over de barn som diagnostiserats med Mb Down. 25 barn
identifierades och inkluderades i studien. Dessa barn har vardats pa barnkliniker pa Norrlands
Universitetssjukhus i Umea, Lycksele sjukhus resp. Skelleftea lasarett. Utover detta har de
dven nira kontakt med barn- och ungdomshabiliteringen varfor dven dessa journaler studerats.

Barnens namn, adresser och telefonnummer samt information om de avlidit eller ej
identifierades med hjilp av olika databaser: journaldatabas samt folkbokforingsregister. Vissa
data berorande adresser och telefonnummer insamlades via Internet. Barnens journaler
samlades in och studerades. Journaler fran barn-, 6ron- och 6gonklinik, allmén- och
hjartmottagning samt barn- och ungdomshabilitering anvéandes. Resultatet av undersokning
hos specialist i barntandvard har ej inkluderats i studien.

For att en undersokning skall anses vara utford i rétt tidpunkt enligt vardprogrammet tillats
foljande tidsintervall: Nyfodd: < 28 dagars alder, 1 man + 2v, 3 man + 1man, 1 ar + 3 man.
Ingen av variablerna var normalfordelad, varfor medianalder vid undersokningstillféllet har
beriknats, for tydlighet redovisas ocksa medelaldern for respektive undersokningstillfille.

2.2 Frageformuléar

Anhorig enkit (Bilaga 7.4) har sdnts till malsmén for respektive barn. Denna enkit avsag att
belysa hur mycket fordldrarna visste om det nuvarande vardprogrammet, hur de upplevt
varden samt familjeaspekten. Tre veckor innan 6nskat returdatum skickades enkiten ut
tillsammans med ett informationsbrev, svarskuvert samt ett papper dir malsmans savil som
barnets namn skulle skrivas. Informationsbrevet informerade om anledningen till och
upplédgget av studien. For att enkéten skulle vara helt anonym bifogades ett kuvert dir
besvarad enkit skulle ldggas. Vid 6ppnandet av brevet skildes bladet med namnen fran enkét
kuvertet. Enkétsvaren har saledes varit anonyma. Besvarade enkiter kunde sedan prickas av
och en bortfallsanalys goras.

2.3 Intervju med Géran Annerén barnlakare och klinisk genetiker vid
Akademiska barnsjukhuset, Uppsala, och férfattare till det
medicinska vardprogrammet fér Mb Down [1]

Varen 2007 genomfordes en intervju (Bilaga 7.3) med Goran Annerén, professor, barnldkare
och klinisk genetiker pa Akademiska barnsjukhuset i Uppsala, som arbetat 1inge med Mb
Down. Syftet med denna intervju var att utrona hur han nu 16 ar senare ser pa



vardprogrammet publicerad 1991, om han anser det vara aktuellt, vad avsikten med
vardprogrammet var och hur han tror att den foljs idag.

2.4 Bortfallsanalys

Anhorigenkiten skickades ut med ett papper dir barnets samt malsmans namn skulle anges.
Enkiten skildes fran pappren med namnen vid ankomsten till institutionen. Darmed forblir
enkétsvaren anonyma och en bortfallsanalys dr mojlig att genomfora.



3. Resultat

3.1 Resultat av journalstudier

Studien tyder pa att vardprogrammet foljs i den aspekten att man utfor de undersokningar och
omhindertagande av personer med Mb Down som vardprogrammet rekommenderar men
dessa dr inte utforda i enlighet med de tidpunkter som anges i vardprogrammet.

3.1.1 Undersokningar av nyfédd (28 dagars alder)

Klinisk beddmning av diagnosen Mb Down och undersokning enl. Hall vid
nyfoddhetsperioden f6ljs inte. Kromosomanalys da barnet dr nyfott med preliminérsvar till
avdelningen har skett i 22 av 25 fall (for 3 barn saknas svar i journalen). Alder for diagnos
median 1dag (0 —12).

Omhindertagandet av forédldrarnas krisreaktion skall goras da barnets diagnos faststéllts och
har dokumenterats 1 journal hos 8 av 25 fall. Detta har kunnat bekriftas via anteckning av
psykolog eller kurator som samtalat med foridldrarna.

Hjartbedomning med EKG och ekokardiografisk undersokning som nyfodd har gjorts i 23 av
25 fall (Figur 1).
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Figur 1. Nyfodd: Hjartundersdkning med EKG och ekokardiografisk undersdkning

Fore hemgang fran BB/barnklinik instruerar sjukgymnast foréldrar i traning som motverkar
muskelslapphet, detta har endast gjorts i 2 av 25 fall.

Kontakt tas med habilitering/omsorgsverksamhet vilka inbjuds till BB/barnklinik varvid
fordldrarna informeras om dess verksamhet och den fortsatta kontakten etableras. Detta &r inte
dokumenterat i journalen i nagot av de studerade fallen.



3.1.2 Undersokning vid 1 manad (x 2 veckor)
Ogonundersokning vid 1 ménads &lder for att utesluta linsgrumling och grav refraktions-
rubbning har gjorts i 7 av 25 fall (Figur 2).
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Figur 2. 1 man: Ogonundersdkning for att utesluta linsgrumling och grav refraktionsrubbning

3.1.3 Undersokning vid 2-3 manader (+ 1manader)
Hjartbedomning med EKG och ekokardiografisk undersékning vid 2-3man har gjorts i 21 av
25 fall (Figur 3).
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Figur 3. 2-3 man: Hjartundersékning med EKG och ekokardiografisk undersékning



3.1.4 Undersoékningar vid 6 manader (x 2manader)
Intyg fran forsdkringskassan for ansokan om vardbidrag. Om barnet dr flerhandikappat kan
detta intyg skrivas fére 6 manaders alder. Har gjorts i samtliga fall i studien.

Oronundersokning och rekommendationer for horselgangsvard vid 6 manader. Har gjorts i 10
av 25 fall (Figur 4).
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Figur 4. 6 man: Oronundersdkning och rekommendationer fér hdrselgangsvard med vaxlésande
érondroppar

3.1.5 Undersokningar vid 12 manader (x 3 manader)
Ogonundersokning med skiaskopi vid 12 ménader har skett i 13 av 25 fall (Figur 5).
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Figur 5. 2 man: Ogonundersékning med skiaskopi. Om fortfarande tarvagsstenos eventuell sondering
av tarkanaler



Thyroideaundersokning vid 12 manader. Vid dalig langdtillvixt gors en fullstandig
thyroideaundersokning redan fore 12 manaders alder, det har gjorts i 15 av 25 fall (Figur 6).
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Figur 6. 12 man: TSH, T3 och T4. Vid dalig tillvaxt gérs en fullstdndig tyroideaundersdkning redan fére
12 man alder

Oronundersokning med horselbeddmning vid 12 man har skett i 20 av 25 fall (Figur 7).
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Figur 7. 12 man: Oronundersékning med hérselbedémning

3.1.6 Undersokningar mellan 1-10 ar (+ 3 manader)
Thyroideaundersokning arligen mellan 1-10ar alder for att utesluta hypothyreos har gjorts i 17

av 23 fall (Figur 8) (2 bortfall pa grund av lag alder).
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Figur 8. 1-10 ar: Thyroideaundersdkning arligen for att utesluta hypothyreos

Oronundersokning med horselbedomning en ging per halvar fore 8 rs &lder och direfter
arligen (Figur 9). Ett audiogram vid ca 4 ars alder. Horselbedomningarna har gjorts i 2 av 23

fall (2 bortfall pa grund av lag alder), audiogram har gjorts i 17 av 23 fall.
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Figur 9. 1-10 ar: Oronundersdkning med hdrselbedémning en gang per halvar fére 96 manaders alder
och darefter arligen

Ogonundersokning enligt rekommendation av 6gonlikare arligen mellan 1-10 ar och sa har
skett.
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Rontgen av halsrygg vid symptom, om barnet efter 2,5 ars alder tas in for intubationsnarkos
och vid patologiskt neurologstatus. Har skett i 6 av 25 fall hos vilka behov funnits.

Nytt forsdkringskasseintyg for ansokan om fullt vardbidrag efter 4 ars alder; vid
flerhandikapp kan intyg skrivas tidigare. Har skett dér detta varit befogat.

Psykologbedomning innan skolstart. Har skett hos de barn som uppnatt skolaldern.

Vid tecken pa autism remiss for barnpsykiatrisk bedomning. Dér sadana tecken funnits har
denna bedomning gjorts.

3.2 Resultat av frageformulér: Vardprogram fér barn med Mb Down
Sexton av 25 har svarat pa enkten, enkitfragor och svar redovisas nedan.

Kdnner Ni till att det finns ett vardprogram for hur varden skall folja upp héiilsan hos personer
med Downs syndrom?

Ja-16 Nej-0

Om Ja — hur fick Ni kdnnedom om den?

Nio fordldrar anger att de fatt vetskapen via habiliteringen, sex stycken via barnlikare i
samband med barnets fodelse. En har fatt ett informationsblad fran Svenska Down Foreningen
samt fran habiliteringen.

Anser Ni att vardprogrammet har foljts for Ert barn ?
Ja-14 Nej-2

Anser Ni att Ni sjilva behovt vara drivande for att fa nagra undersokningar genomforda?

Ja-9 Nej-7

Om Ja, vilka?

Tva stycken kommenterar att man behovt vara drivande vid hjartundersokningen, fem stycken
kommenterar 6gonundersokningar.

I samband med att Ni fick information om Ert barns tillstand/diagnos — tycker Ni att Ni fick
tillrdckligt med information?

Ja-7 Nej-7 Ja/Nej-2
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Om Nej: Sokte Ni sjdlva mer information? Var?

Fem stycken sokte information via Internet, fyra stycken via bocker, en via Svenska Down
Foreningen. En begirde sjéilv samtal med ldkare for att fa information som sitt barns tillstand
och en har arbetat med vuxna som har Downs syndrom och ansag sig darfor ha tillrdackligt
med kunskap om syndromet.

I samband med att Ni fick information om Ert barns tillstand/diagnos — tycker Ni att Ni fick
tillrickligt med stod?

Ja-12 Nej-3 Ja/Nej-1

Har Ni en kontaktperson som Ni kan vinda Er till med fragor kring Ert barn?
Ja-9 Nej-6 Ja/Nej-1

Vem?

Samtliga som svarar Ja pa fragan niamner personer pa habiliteringen som kontaktperson.
Majoriteten anger hela habiliteringsteamet.

Tycker Ni att denna person dr vil insatt i Er situation?

Ja-11 Nej-0

Har Ni en huvudansvarig likare som Ni kan vinda Er till med fragor kring Ert barn?

Ja-12 Nej-4

Tycker Ni att denna person dr vil insatt i Er situation?

Ja-11 Nej-1

Har Er familj fatt stod/avlastning i form av stodperson/personlig assistent/vardhem?

Ja-9 Nej-7

Om Ja kdanner Ni att detta varit tillrdckligt?

Familjer som har stod och avlastning dr ndjda och tycker att det ar tillrdackligt 1 nuldget. De
som besvarar fragan med nej har i majoriteten av fallen sjdlva avbojt hjélp.

Ar Er familj i kontakt med ndgon stodgrupp eller triffar pd annat scitt andra familjer som har
barn med Downsyndrom?

Ja-11 Nej-5
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3.2.1 Bortfallsanalys

Av de som ej besvarat frageenkiten dr majoriteten fordldrar till de dldre barnen.

3.3 Resultat av intervju med Géran Annerén

Goran Annerén dr barnlidkare och klinisk genetiker vid Avdelningen for klinisk genetik vid
Akademiska barnsjukhuset 1 Uppsala.

Han har publicerat ett medicinskt vardprogram for barn med Mb Down innehallande riktlinjer
for hur dessa ska omhindertas medicinskt under uppvixten. Han har svarat pa ett antal fragor
samt talat kring sina tankar och erfarenheter om vardprogrammet och kring syndromet i stort.

Ar 1866 beskrev John Langdon Down de karakteristiska dragen av Mb Down och det ir efter
honom syndromet dr namngivet. Det var forst pa 1950-talet som man hittade den extra
kromosomen som ger upphov till sjukdomen. Enligt Annerén beskrev John Langdon Down
manga av symtomen, dock inte demensproblemen. Under de senaste trettio aren har
kunskapen om patienter med Mb Down Okat avsevirt liksom mdjligheter till behandling.
Dessa kunskaper ligger till grund for det medicinska vardprogrammet och malet &r att minska
det fysiska och intellektuella handikappet sa mycket som mgjligt. Det finns dessutom
riktlinjer for trining forfattat av Iréne Johansson dér bland annat teckensprakstrianing finns
med vilket alla barn skall fa.

Det nuvarande vardprogrammet skrevs ar 1991 men Annerén anser den vara aktuell dn idag
da det dr baserat pa syndromets normalférlopp som varit kédnt linge. Barnen uppvisar stora
likheter varfor vardprogrammet for Mb Down ir lika i manga ldnder. Han namner celiaki som
nagot som inte finns omnamnt men ir relativt vanligt hos patienterna. Han poéngterade dven
vikten av rontgen av nacken dér 5-10 % har overrorlighet.

Avsikten med vardprogrammet #r att det ska foljas av alla och att fordldrarna ska ha tillgang
till det. Annerén tror att det foljs mycket bra ute i landet sa ldnge det &r barn och anser att
problemet inom varden av Mb Down ir for de vuxna patienterna. Vuxna med Mb Down
hamnar létt “mellan stolarna”. De &r hdnvisade till sin distriktsldkare och kallas inte till
kontroller pa samma sitt som barnen. Bittre organisation och uppf6ljning inom varden av
vuxna patienter med Mb Down behovs alltsa enligt Géran Annerén.
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4. Diskussion

Den kliniska beddmningen av diagnosen Mb Down och undersokning enligt Halls kriterier
gors inte enligt vardprogrammet utifran journalerna. Diaremot framgar det i dessa att ldkaren
fattat misstanke om att det nyfodda barnet har syndromet. En kliniskt tranad barnldkare
genomfor troligen analys av manga av dessa kriterier vid misstanke om Mb Down utan att
man direkt hdnvisar till Halls kriterier. Halls kriterier kan vara till en hjélp for den oerfarne
lakaren men bor kanske just ses som ett hjalpmedel och inte som en tvungen arbetsstrategi.
Genom kromosomanalys faststills diagnosen Mb Down. Alla barnen fick sin diagnos som
nyfodd. I det fall i studien dir kromosomanalysen dr6jt till 12 dagars alder beror pa att man
inte direkt fattade misstanke om diagnosen. Detta skulle kunna bero pa att barnet inte uppvisat
sa tydliga stigman for Mb Down. Genom att anvéinda Halls kriterier hade detta eventuellt
kunnat undvikas. Att som fordlder forst efter nagon tid fa veta att man missat att barnet har
Mb Down kan leda till minskad tillit till varden samt att viktiga undersokningar blivit
forsenade.

Omhindertagandet av forédldrarnas krisreaktion da barnet dr nyfott dokumenteras i journalerna
i ringa utstrackning och det kan ta flera veckor innan man kan lisa att den forsta kurator-
och/eller psykologkontakten etablerats. Daremot framgar det via frageenkiten att fordldrarna
upplevt att det fatt tillrickligt med st6d i samband med att de fatt diagnosen. Flertalet
forédldrar kdnner ensamhet, fortvivlan och panik under den forsta tiden efter beskedet och man
upplever att man far for lite stod.

Citat tagna fran frageenkit:

”Under den ndrmaste tiden efter forlossningen var det viktigt att fa veta att man inte var
ensam. Vi tycker vi har fatt bra stod och hjilp fran habiliteringen kanske skulle det vara bra
att tréffa dem efter tva veckor istdllet for fyra till fem som det var for oss”

”Skandal!! Katastrof !!! Likaren som delgav oss diagnosen var kall och hard. Likaren hade
mycket bristfilliga kunskaper om Down Syndrom och kunde inte bemdota och forklara for oss.
Beskedet kom som en blixt fran en klar himmel”

”BB — maste utbilda sin personal i krishantering, skaffa dit information om Downs
(berdittelser fran andra i samma situation)”

Att ge information till féridldrarna tidigt efter barnets fodelse dr viktigt for att skapa en
trygghet hos fordldrarna vilket aligger ldkaren. BB-personalen kan bidra med att trosta, lindra
och finnas till. Manga foréldrar gar in i en kris varfor ett muntligt informationsutbyte kanske
inte dr av sa stort viarde. Informationen till fordldrarna kan kompletteras med en skriftlig
information. Det finns numera en liten bok, Vilkommen dlskade barn [3], som beréttar om det
som &r kring syndromet med allt fran medicinsk fakta till verksamheten inom habiliteringen.
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Citat fran frageenkiit:

”Nagot som jag ofta tinkt pa i efterhand dr att jag skulle onskat att vi fatt ndagot att ldsa da vi
lag pa BB, t ex nagot positivt och hoppfullt mitt i all information, all medicinsk fakta och alla
undersokningar. En fin skrift som vi fatt i var hand langt senare dr: Vilkommen, dlskade
barn, och den ges ut av Downforeningen. Det dr en enkel, ldttsam bok och jag tror den skulle
hjilpa och trésta manga fordldrar de ddr forsta dagarna”

Det medicinska vardprogrammet for Mb Down bor kanske ses mer som riktlinjer 4n som en
mall for vilka undersdokningar som skall goras och vid vilken tidpunkt. Nér det kommer till
hjartundersokning som skall genomforas som nyfédd bor denna ses som obligatorisk och
tidsaspekten bor hallas detta pga. risken for utveckling av hjértsvikt och pulmonell
hypertension vid hjéartavvikelser. Vardprogrammet ér till for att hitta avvikelser hos
symptomfria individer. Hittar man nagot avvikande tar man hand om och foljer upp efter
gingse medicinska principer [2].

Tidig kontakt med barn- och ungdomshabiliteringen ir ett onskemal som framforts i
enkéterna. Habiliteringspersonalen upplevs som mycket kunniga inom omradet och &r ett gott
stod.

Innan hemgang fran BB/barnklinik rekommenderas sjukgymnast instruera fordldrarna i
traning som motverkar muskelslapphet. Detta har endast skett i ett fatal fall utifran de
journaler som studerats. Fragan dr av hur stor vikt det &r att detta sker redan innan hemgang
fran BB. Samtliga barn har tréffat sjukgymnast da de borjat besdka barn- och
ungdomshabiliteringen, de flesta i nagon/nagra manaders alder. Kanske anses det ricka, i
vissa specifika fall krivs kanske kontakt sa tidigt som pa BB vilket da bedoms fran fall till
fall. Mahinda &r det bast att fordldrarna i lugn och ro far ldra kiinna och ta sig an sitt nyfodda
barn innan de ska borja ta ansvar for att tridna det.

I studien framgar att thyroideaundersokningar blivit forsenade i nagra fall. Detta eftersom
fordldrarna enligt journalanteckningar inte forstatt att de sjdlva ska boka tid f6r provtagning.
Att undersokning uteblivit har ej upptéckts forridn vid senare lakarbesok. Kanske bor detta
aldrig aligga foridldrarna som har manga olika vardkontakter att halla reda pa. Detta torde vara
ett enkelt problem att 16sa som underlittar for fordldrarna och gor att barnen ej 1 onddan
uteblir fran undersokning. Man skulle redan da diagnosen faststills kunna boka in tider for de
undersokningar som vardprogrammet belyser.

Oronproblem ir mycket vanliga hos barn med Mb Down och adekvat horsel 4r av mycket stor
betydelse for att barnet ska fa en sa bra utveckling som mojligt [4]. Det ir stora skillnader
mellan hur tita kontakter respektive barn har med oronklinik. De barn som visat sig ha nedsatt
horsel eller annan 6rondkomma har vid vissa tillféllen titare kontakt med 6ronlikare dn vad
vardprogrammet foreskriver medan majoriteten har betydligt farre kontakter formodligen
beroende pa att inget medicinskt behov finns. Att undersoka horsel sa ofta som en gang i
halvaret hos ett barn som hor bra kanske inte anses relevant och alltfor resurskravande for att
vara motiverat. En annan aspekt dr dven att sa tita undersokningar kan vara betungande for
fordldrarna som har véldigt manga vardkontakter med sitt barn. Inte minst &r det kanske
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stressande eller obehagligt for barnet, vilket bor tas hinsyn till om Sronlédkaren finner att
undersokningen ej behover goras sa ofta. Dock har studien visat att vissa barn fatt vinta
uppemot 3 ar och 7 manader pa uppfoljande horselundersokning vilket &r forkastligt da
horseln kan forsamras mycket pa den tiden.

I intervjun med professor Géran Annerén papekar han vikten av att rontga halsryggraden
eftersom sa manga som 5-10 % av barnen har instabilitet i atlanto-axiala leden. Trots de
allvarliga symptom som kan uppsta anses det inte befogat att undersoka samtliga barn med
Mb Down. Skador dr mycket ovanliga trots den stora forekomsten av instabilitet, dessutom
skulle livet kunna bli on6digt inskridnkt for de barn som visar sig ha en instabilitet. Detta har
lett till beslutet att undersokningen endast gors vid de indikationer som star i vardprogrammet.

Av de 25 barn som inkluderats i studien hade 17 stycken genomgatt provtagning for celiaki.
Denna undersokning bor inga i vardprogrammet for att minska risken att celiaki uppticks for
sent eller inte alls. Dock bor det tas hiinsyn till att undersokningar visat att farre dn en
tredjedel av dem som uppvisar antikroppar utvecklar glutenintolerans [2]. Man skulle alltsa
uppticka manga med antikroppar, men flertalet av dessa har inte sjukdomen. Aterfinns
autoantikroppar sa bor detta foljas upp, oavsett forekomst av symptom eller inte.
Glutenintolerans faststills via tunntarmsbiopsi, vilket leder till annu mer vardkontakter och
undersokningar for barnen som kan vara obefogade. Utover det kriavs dessutom ytterligare
resurser for varden om detta ska uppfyllas.

Enkiten visar att fordldrarna dr nojda med hur vardprogrammet foljts, detta trots att
journalstudierna visat att manga undersokningar varit forsenade eller uteblivit. Detta skulle
kunna beror pa att fordldrarna har en sa pass stor tillit och menar pa att likaren vet bést att om
en undersokning uteblir sa var denna inte aktuell for just deras barn. Att vissa undersokningar
inte foljer vardprogrammets uppsatta tidsangivelser kan bero pa att man viljer att utfora
flertalet undersokningar vid samma vardtillfdlle. Detta for att minska belastningen pa
fordldrar som kan ha lang resvig eller kan behova ta ledigt fran arbetet.

Journalstudierna tyder pa att det dr en storre arbetsgrupp som jobbar med dessa barn men dnda
aterkommer kontinuerligt samma person vid en viss undersokning. Darfor har man trots att
patientgruppen ir relativt liten en mojlighet att skapa arbetserfarenhet kring hur denna patient
grupp skall hanteras.

Bortfallsanalysen visar att det dr fordldrar till de dldre barnen i studien som inte svarat pa
enkdten. Detta kan ha betydelse for studiens resultat i och med att de forédldrar som har de
tidigaste erfarenheterna av varden ej har lamnat sina synpunkter. Bortfallet kan ha en del av
sin forklaring i att dessa fordldrar funnit det svart att svara pa fragor om sina upplevelser nira
efter barnet fodelse da det gatt ett flertal ar och det kan vara svart att komma ihag.
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5. Slutsats

Vardprogrammet f6ljs i den aspekten att man utfér de undersokningar och omhindertagande
som vardprogrammet rekommenderar. Vardprogrammet fran 1991 kan dérfor anses aktuellt,
nagot som dven framgar via intervjun med Goran Annerén, publicerare av vardprogrammet.
Diremot visar studien att tidsaspekten inte stimmer 6verens med de inom vardprogrammet
uppsatta riktlinjerna. Trots att studien inkluderar alla levande fédda barn som f6tts med Mb
Down i AC-lédn under perioden januari 1997 till december 2006 dr materialet inte sérskilt
stort. Detta leder till att en forsiktighet vid tolkning av resultaten kridvs. De resultat som kan
ses 1 AC-ldn &r inte sédkert representativt for hela landet.
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7. Bilagor

7.1 Halls kriterier

For tidigt fodd och/eller underviktig.
Muskelslapphet (hypotoni). (80%)

Daligt utvecklad Mororeflex. (Reflexen kan utlgsas genom att man slépper barnets
huvud bakat. Barnet slar da ut med armarna och gor sedan en omklamringsrorelse).
(85%)

Overrorliga leder. (80%)

Platt ansikte. (90%)

Platt bakhuvud.

Rikligt med nackskinn. (80%)

Veck i inre 6gonvran (epikantusveck).

Snedstéllda 6gonspringor.

. Sma, vita prickar pa regnbagshinnan (Bruschfields prickar).

. Lagt sittande ytteréron med fa veck.

. Tungan halls utanfér munnen.

. Hogt gomtak.

. Snorvlande andning.

. Korta, breda, mjuka hinder med korta, 6verrorliga fingrar.

. Fyrfingerfaran stricker sig 6ver hela handflatan.

. Kort lillfinger, krokt inat och med kort mellanben (klinodyktali).
. Stort avstand mellan stortan och andra tan ("sandalgap").

. Avvikande form pa hoftleden (ses bara pa rontgen).

. Tandavvikelser (ndr barnet blir dldre).
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7.2 Medicinskt vardprogram fér barn och ungdomar med Downs

syndrom

Nyfodd
1. Klinisk beddmning av diagnosen Downs syndrom.
Undersokning enl Hall (8.1)

2. Kromosomanalys med preliminérsvar till avdelningen
3. Omhindertagande av fordldrarnas krisreaktion

4. Hjartbedomning med EKG och ekokardiografisk
undersokning

5. Fore hemgéng fran BB/barnklinik instruerar
sjukgymnast forédldrarna i trining som motverkar
muskelslappheten

6. Kontakt tas med habiliteringen/omsorgs-verksamheten
vilka inbjuds till BB/barn-klinik varvid fordldrarna
informeras om dess verksamhet och den fortsatta
kontakten planeras

1 minad
Ogonundersokning for att utesluta linsgrumling och grav
refraktionsrubbning

2-3 manader
Hjartbedomning enligt ovan

6 manader

1. Intyg fran forsdkringskassan for ansokan om
vardbidrag skrivs. Om barnet ér flerhandi-
kappat kan detta intyg skrivas fore 6 manaders
alder.

2. Oronundersokning och rekommendationer for
horselgangsvard med vaxlosande 6ron-
droppar.

3. Undersokning hos specialist i barntandvard.

12 manader

1. Ogonundersskning med skiaskopi. Om
fortfarande tarvigsstenos eventuell sondering
av tarkanaler.

2. TSH, T3, T4 och TBP-mittnad. Vid dalig
tillvaxt gors fullstdndig thyroideaunder-

sOkning redan fore 12 méanaders alder

3. Oronundersskning med horselbedomning

1-10 ar
1. Thyroideaundersdkning arligen for att utesluta
hypothyreos (TSH, T4).

2. Oronundersskning med hérselbedémning en ging per
halvar fore 8 ars alder och direfter arligen. Ett
audiogram vid ca 4 ars alder

3. Ogonundersokning enligt rekommendation av
ogonldkare

4. Kontroll/forebyggande behandling vid barntandvérden
2-4 ggr arligen

5. Rontgen av halsrygg vid symtom, m barnet efter 2,5 ars
alder tas in for intubationsnarkos och vid patologiskt
neurologstatus.

6. Nytt forsidkringskasseintyg for ansokan om fullt
vardbidrag efter 4 ars alder, vid flerhandikapp kan intyg
skrivas tidigare.

7. Psykologbedomning fore skolstart

8.  Vid tecken pa autism remiss for barnpsykiatrisk
bedomning

10-18 ar
1. Thyroideaundersokning (TSH, T4) arligen

2. Oronundersokning med horselbedomning
arligen

3. Ogonundersokning enligt rekommendation
Ogonlikare

4. Vid 12 ars alder intyg forsidkringskassan for
vard vid akut sjukdom, s k tillfallig fordldra-
penning

5. Preventivmedelsradgivning

6. Bedomning av psykiskt status med tanke pa
depression

Vaccinering med hepatit B nér barnet riskerar att
triffa personer som &r hepatit B-smitt-bérare eller
senast nir ungdomen ldmnar skolan fér dagcenter-
verksamhet dér smittbdrande personer kan finnas.
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7.3 Intervjufragor till Professor Géran Annéren.

1. Anser du att vardprogrammet ar aktuellt idag?

2. Det ir trots allt 16 ar gammalt, har man gjort forskning/f6ljt framsteg pa omradet for
att se om undersokningarna fortfarande dr aktuella?

3. Bor man infora en punkt angaende teckensprakstraning?

4. Anser du att det finns nagon punkt i vardprogrammet som borde lyftas fram
ytterligare?

5. Anser du att det finns nagon punkt i vardprogrammet som borde tas bort?

6. Vad var syftet med vardprogrammet, var tanken att det skulle vara som en hjilp for
ldkarna eller var tanken att det skulle vara mer som en kalender for familjer att f6lja?

7. Har du nagon uppfattning huruvida vardprogram anvinds av ldkare runt om i Sverige?

8. Vilken information har man anvént for att ta fram vardprogrammet (vad baseras det
pa, t ex har man gjort patientinterjuver for att se vad familjer anser bor finnas med
eller har man mer gatt efter det medicinska forloppet)?
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7.4 Frageformulér: Vardprogram fér barn med Mb Down

wlVe
o . . ) A (F
Umea Universitet - -
= EXX1 ~
Institutionen for Klinisk Vetenskap ":if* 4;-:'
Qe

Pediatrik

Frageformular: Vardprogram for barn med Mb Down

1. Kédnner Ni till att det finns ett vardprogram for hur varden skall f6lja upp hilsan hos

personer med Downs syndrom?

Ja Nej

a. Om Ja — hur fick Ni kdinnedom om det?

2. Anser Ni att vardprogrammet har f6ljts for Ert barn?

Ja Nej

Kommentar:

3. Anser Ni att Ni sjdlva behovt vara drivande for att fa nagra undersokningar genomforda?

Ja Nej

Om Ja, vilka?
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4.1 samband med att Ni fick information om Ert barns tillstand/diagnos — tycker Ni att Ni fick
tillrackligt med information?

Ja Nej

a. Kommentar:

b. Om Nej: Sokte Ni sjdlva mer information? Var?

5. I samband med att Ni fick information om Ert barns tillstand/diagnos — tycker Ni att Ni fick
tillrackligt med stod?

Ja Nej

Kommentar:

6. Har Ni en kontaktperson som Ni kan vénda Er till med fragor kring Ert barn?

Ja Nej

a. Vem?

b. Kommentar:

c. Tycker Ni att denna person ir vil insatt i Er situation?

Ja Nej

Kommentar:
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7. Har Ni en huvudansvarig lidkare som Ni kan vinda Er till med fragor kring Ert barn?
Ja Nej

a. Tycker Ni att denna person &r vil insatt 1 Er situation?

Ja Nej

Kommentar:

8. Har Er familj fatt stod/avlastning i form av stodperson/personlig assistent/vardhem?
Ja Nej

a. Om Ja kénner Ni att detta varit tillrackligt?

9. Ar Er familj i kontakt med nigon stodgrupp eller triffar pa annat sitt andra familjer som
har barn med Downs syndrom?

Ja Nej

Kommentar:

Ovriga kommentarer:
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