owns syndrom

y kunskap stéller h6ga krav pa medicinsk vard och habilitering

oran Annerén Gerth Hedov Ulrika Wester

Downs syndrom (DS) &r den vanligaste orsaken till ett forstandshandikapp. Arligen fods ca
130 barn med DS och det finns ca 4 500 personer med DS i Sverige. Kunskaperna kring de
medicinska problemen vid DS och hur dessa skall behandlas samt hur man pa basta satt kan
trana barn och vuxna med DS har 6kat enormt det senaste decenniet. Individer med DS lever
langre och utvecklas betydligt battre idag an tidigare. Det kravs dock, for att man skall uppna
detta, riktade medicinska och habiliteringsinsatser. Den medicinska varden skall vara aggres-
siv dvs man maste leta efter avvikelser for att de skall kunna behandlas i tid. Traningen bor
starta tidigt och folja vélutvecklade program. Det finns idag medicinska vardprogram fér DS.
Trots detta ar det manga, framfor allt vuxna med DS, som bar pa odiagnostscerade behandlings-
bara sjukdomar, dar symtomen feltolkas. | denna artikel visas de medicinska problem som
foreligger vid DS, hur de bér behandlas samt pa det habiliteringsprogram som bor erbjudas. Vi
presenterar det foraldrastod som erbjuds samt den forskning som pagar om livskvaliten hos
foraldrar till barn med DS. Dessutom presenteras det rikscentrum for DS som sedan 4 ar finns
vid Akademiska Barnsjukhuset i Uppsala. Detta centrum startade som projekt "Downs syn-
drom med multipel organproblematik” och erhdll finansiellt stimulansbidrag for habilitering och
rehabilitering fran Socialstyrelsen for uppbyggnad av kunskapscentrum. Den kliniska och habili-
terande verksamheten ar mycket efterfragad och fortsétter efter att stimulansstodet upphérde
som reguljar verksamhet vid Akademiska barnsjukhuset i Uppsala.

Géran Annerén ar dverlakare, Gerth Hedov, fil kand, barnsjukskotare och Ulrika Wester
avdelningslakare, alla verksamma vid Avd for Klinisk genetik, Akademiska barnsjukhuset, Upp-

sala.

Den vanligaste diagnosen vid ett forstnds-
handikapp ir Downs syndrom (DS). Varje ar
fods i Sverige ca 130 barn med DS (Lindsten
m fl, 1981) och mer &@n 75% av dessa uppnar
vuxen alder. Under 1900-talet har en enorm
utveckling skett. Traningen och pedagogiskt
omhindertagandet liksom den medicinska
kunskapen och véirden av personer med DS
har forbittrats. Idag finns vilfungerande f6-
rebyggande medicinska vardprogram som
stricker sig fran fodelsen till vuxen alder
(Annerén & Gustavson, 1991; Annerén,
1994). Samhiillets syn pé forstindshandikapp
har forindrats under de senaste 25 dren. Idag
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placeras aldrig ett nyfott barn med DS pain-
stitution och i de fa fall dir fordldrarna inte
kan ta hand om barnet placeras det i ett fos-
terhem. Den forindrade synen pa forstands-
handikappade har sannolikt @ven haft en stor
betydelse vad giller den medicinska varden.
Fore 1970-talet var det ovanligt att man ope-
rerade ett medfott hjirtfel eller behandlade
barnleukemin som drabbade ett barn med DS.
Idag sker alltid en adekvat hjirtoperation och
de barn som drabbas av leukemi far samma
behandling, inklusive benmargstransplan-
tation, som andra barn. I USA och i England
har t o m hjirtlung-transplantationer gjorts

71




Den forbdttrade medicinska vérden och den
Jforindrade samhdillssynen pd DS speglas
bade i en forbdttrad intellektuell utveckling
hos personer med DS och i en forlingd
mediandoverlevnad

péd barn med DS som haft inoperabla med-
fodda livshotande hjirtfel.

Den forbittrade medicinska varden och den
forédndrade samhillssynen pa DS speglas bide
i en forbittrad intellektuell utveckling hos
personer med DS och i en forlingd median-
Overlevnad. I borjan av sekelskiftet var
mediandverlevnad vid DS 2-3 ar. P4 50-talet
hade den stigit till 12-13 ar. P4 70-talet var
den 34 dr enligt en dansk undersokning och
idag dr mediandverlevnaden vid DS r 57 ar
(Baird & Sadovnik, 1987). Idag finns ca
4, 000 - 5, 000 personer med DS i Sverige,
varav ungefir hilften dr vuxna. Forr var det
ovanligt att ndgon med DS lirde sig lisa, men
nyarapporter fran USA har visat att man med
ritt pedagogisk trining fatt 75% av barnen
att bli liskunniga. Den pedagogiska och sam-
hilleliga utvecklingen har séledes haft stor
betydelse for livskvaliteten hos personer med
DS. Redan 1866 i John Langdon Downs f6r-
sta beskrivning av DS pekade han p& méinga
av de medicinska problemen. Forst under de
sista 20 dren har dock kunskapen blivit s om-
fattande att man kunnat skapa ett medicinskt
villfungerande forebyggande vérdprogram for
DS. Idag stricker det sig upp i vuxen alder.
Med DS foljer inte bara ett forstandshandikapp
utan problem frén méinga organ. Manga av
dessa medicinska problem #r behandlingsbara
och det dr viktigt att tidigt finna dem och siitta
in adekvat behandling. Detta ir extra viktigt
vid forstandshandikapp, da individen inte all-
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tid sjdlv signalerar sina problem. Trots att ku
skaperna finns, far inte alla den ritta varde
Det giiller framfor allt vuxna med DS. Det
vilként att med DS foljer en okad risk att ¢
tidigt drabbas av en demenssjukdom. Med d
mensen foljer forindrat beteende. Det fin
dock ménga andra behandlingsbara dkomm
som leder till beteendeavvikelser, sasom d
pression, hypothyreos, syn- och horselnedsi
ning. Det dr tyvirr vanligt att man hos vuxn
med DS tolkar beteendeavvikelser som de
mens. Alla kunskaper om DS stiiller stora kra
pa varden och behov av ett rikscentrum, di
patienter med problem kan sindas fér bedom
ning och behandling. Sedan tre r ir DS me
problem en riksspecialitet vid Akademisk
barnsjukhuset. Tack vare stimulansbidrag o
habilitering och rehabilitering fran Socialsty
relsen har en riksklinik skapats, dit personer m
DS kommer fran hela landet. Vi ska i kommande]
avsnitt kort redogora for vissa medicinska pro-
blem vid DS och ocksé beskriva det medicinska
vérdprogram-met och de habiliterande insatser
som visat sig leda till bésta utveckling.

Fran kromosomavvikelser till
anlagséverdossjukdom

Downs syndrom beskrevs av John Langdon Down
dr 1866. Han trodde att DS berodde pa en dter-
géng till en ligre stdende mongoloid ras. John
Langdon Downs felaktiga forklaring var pa-
verkad av Darwins utvecklingslira. Anda till
vira dagar har tillstindet drfor kallats mongo-
lism. Det drgjde till 1959, da man kunde visa
att DS berodde pa en extra kromosom 21, sk
trisomi 21. Under de senaste 10 aren har man
funnit att det sannolikt ir ett fital av anlagen
pa kromosom 21 som i 6verdos resulterar i DS.
Ingen annan kromosom &r molekylirt si vil
karakteriserad som just denna kromosom. Man
soker finna de enskilda anlag som leder till de
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ecifika problemen vid DS. Sannolikt har man
nnit ndgra av dessa, t ex det tidiga éldrandet
ror sannolikt pa dverdos av den s k APP-
nen och ledslappheten och de medfodda
idrtfelen kan bero pa 6verdos av bindvadvsan-

o

get Col6A1 pé kromosomen 21 (Annerén &

edfott hjirtfel forekommer hos 50% vid DS.
et vanligaste hjirtfelet ér s k atrio-ventriku-

ir defekt (AV-defekt). Detta innebir att det
grekommer bade ett hal mellan féormaken
formakseptum-defekt) och mellan kamrarna
kammarseptum-defekt). Dessutom att klaf-
arna mellan kamrar och formak &r skadade.
etta ir ett allvarligt hjértfel som kréver kor-
ektiv operation. Det som skiljer DS frin an-
a med samma hjirtfel dr den tidiga utveck-
ingen av s k bestdende hog lungkirls-resis-
ens. Detta betyder att hjirtfelet maste opere-
as tidigt, annars fordndras kérlen i lungorna
arvid hjirtfelet blir inoperabelt. Tidigare ope-
rerades hjirtfelen forst efter ett drs alder, men
man har under de senaste aren visat att om man
opererar fore 6 ménaders alder blir utgéngen
betydligt forbittrad (Baciewicz m fl, 1989).
Tidigare var dodligheten i samband med ope-
ration 20%, men idag, genom att gora opera-
tionen tidigare, har den sénkts till 5%. Den for-
bittrade median-overlevnaden fran 1970 (34
ar) till idag (57 &r) beror till stor del pa forbitt-
rad handliggning av de medfodda hjirtfelen.

Mag-tarmproblem

Ungefir 8% av barn med DS har ett medfott
hinder i tarmen (Knox & Bensel, 1972). Hind-
ret i tarmen méaste &tgirdas direkt efter fodel-
sen. Dessa hinder kan sitta pa 4 olika platser,
nimligen i matstrupen, i tolvfingertarmen, i
indtarmen, eller bero pa avsaknad av nervceller
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i tjocktarmen, s k aganglionos. Det har visat
sig att det gér lika bra att operera ett barn med
DS och hinder i mag-tarmkanalen som vilket
annat barn som helst med samma missbildning.
Problemet ir dock att dessa barn ofta har en
kombination med hinder i tarmen och medfott
hjirtfel och risken for dessa barn att inte klara
operationen ir stor. Det dr vanligt med forstopp-
ning vid DS. Detta beror sannolikt mest pd
muskelslappheten, men dven andra behand-
lingsbara orsaker méste uteslutas sésom gluten-
intolerans.

Ogonen

Ogonavvikelse dr extremt vanligt vid DS.
Mellan 1 och 3% har medfodd gra starr. Detta
maste atgirdas fore 3 manaders alder, annars
tillbakabildas syncentra i hjdrnan och barnet
blir blint. Cirka 70% av barnen har brytnings-
fel och behover tidigt fa glasogon. Forekom-
mer skelning eller s k nystagmus, med lang-
samt sldende dgonrorelser, bor misstanken om
ett gravt brytningsfel vara stark och barnet bor
tidigt komma till en dgonldkare. Det har visat
sig att det gér bra att sitta pa glaségon dven pa
ett spidbarn. Alla barn med DS bor undersé-
kas av 6gonlikare fore ett érs alder.

Gr4 starr kommer tidigt i vuxen élder vid DS.
Redan vid 20 &rs alder har de flesta personer
med DS litta fordndringar i linsen (Shapiro &
France, 1990). Hos vuxna beridknar man att ca
1/4 behover opereras for gra starr. Vart annat
ar bor vuxna med DS dirfor 6gonundersokas
av dgonlikare. Andra vanliga 6gonproblem vid
DS ir tarvigsstenos och infektioner i
dgonlockskanten (blepharit).

Oron

Horselproblem ir ett stort handikapp vid DS.
Man beriknar att mer én hilften, kanske dnda
upp till 70%, av personer med DS far horsel-
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problem (Balkany m fl, 1979). I barnadldern
beror det pa dysfunktion av mellanérat, fram-
for allt beroende pa vitska bakom trum-
hinnorna. Detta ir ett resultat av déligt ut-
vecklat skelett i mellanansiktet, som leder till
trdnga horselgangar, trénga rontrumpeter,
trang gom och dven trdnga tirkanaler. Till de
anatomiska avvikelserna tillkommer infek-
tionsbenégenheten. Barnen drabbas av upp-
repade droninflammationer, som ir svéra att
konstatera pga de tranga hérselgangarna och
forblir obehandlade. Detta skadar mellandrat
pa lang sikt. Regeln vid DS ir att vara frikos-
tig med antibiotika vid ldngdragna 6vre
luftvigsinfektioner och att regelbundet kon-
trollera horsel och trumhinnor. Neurogena
aldersbetingade horselnedsittningar kommer
tidigt under vuxen alder (Buchanan, 1990).
Vuxna personer med DS bor dirfor 1ata kon-
trollera horseln vartannat dr. Det #r viktigt
att uppna sa bra horsel som méjligt och om
man inte kan hjilpa medicinskt eller kirur-
giskt sd bor horapparat provas.

Tander

Karies dr mindre vanligt vid DS in hos andra
barn, men tidig tandlossning ir ett stort pro-
blem. Det &r ddrfor viktigt att barnen tidigt
kommer till tandlikare och férildrarna far
hjdlp med tandhygienisk information. Tin-
derna ir ofta missbildade och oftast saknas
tinder (Gianno m fl, 1989). Detta utgor of-
tast inte négot storre problem, men tandreg-
lering kan bli nodvindig. De forsta tinderna
kommer senare vid DS én hos andra barn.
Vanligen spricker forsta tanden ut forst vid 1
ars alder.

Immunologiska problem

Immunologiska problem #r vanliga vid DS.
Mest kiind ar infektionsbenzgenheten. Det ir
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dock viktigt att veta att inte alla barn m
DS ir infektionsbendgna utan bara ungef
hilften. Barn med DS skall f6lja det norma
vaccinationsprogrammet pd barnavardsce
tralen, gidrna utokat med vaccination m
pneumokocker och hemophilusbakterier, so
ir de vanligaste bakterierna vid 6vre luff
vigsinfektioner. Riktlinjen #r att vara friko
tig med att behandla med antibiotika, att g|
ett fullgott vaccinationsskydd, samt att se ti
att barnen far en allsidig kost.
Barnleukemi dr 20-30 ggr vanligare vid D
dn hos andra barn (Robinson m fI, 1988). D
gar dock littare att behandla barnleukemi
vid DS och 6verlevnaden ir bittre #in for an
dra barn. Det &r da viktigt att veta att dess
barn dr mycket kénsliga for cellgifter och kré
ver betydligt reducerad dosering av dess
mediciner. Det forekommer ingen annan oka
tendens till cancer vid DS #n just barn
leukemi.
Ett stort immunologiskt problem vid DS i
tendensen att utveckla autoimmunologisk
sjukdomar (Levin, 1987), dvs att det bilda
antikroppar mot egna organ. Det vanligast
ar att det bildas antikroppar mot tunntarm och|
skoldkortel, som resulterar i glutenintolerans
och skoldkortelhormonbrist s.k. hypothyreos.
Aven 6kad tendens att bilda autoantikroppar
mot dcellerna i bukspottskérteln, som resulte-
rar i diabetes, och mot huden, som resulterar i
harbortfall, s k alopeci, 4r mer vanliga vid DS.

Hormonella- och tillvaxtproblem

Kortvuxenhet dr ett kiinnetecken vid DS. Slut-
lingden hos personer med DS blir18-20 cm
kortare @n normalt. Tillvixtménstret vid DS
dr ocksa speciellt. Délig tillvixt ses framfor
allt mellan 6 man och 3 ars &lder och ibland
under puberteten. Av den anledningen har det
skapats specifika tillvixtkurvor fér DS. Det
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et finns flera anledningar till kortvuxen-
eten och ndgra av dessa orsaker dr
ehandlingsbara varfor det dr viktigt att
ppticka dem tidigt

inns flera anledningar till kortvuxenheten
ch nigra av dessa orsaker dr behandlings-
ara varfor det #r viktigt att uppticka dem
idigt.

Det vanligaste ir en skoldkortelhormonbrist
Cutler m fl, 1986). Symtomen vid skold-
ortelhormonbrist #r svéra att skilja frdn de
avvikelser som ir typiska for DS. Symtomen
ir nidmligen forstoppning, torr hud, délig
lingdtillvixt och samtidigt okad fetma, och
forstandshandikapp om det intréffar tidigt i
livet, och slutligen 1&ngsam puls. Forutom den
ldngsamma pulsen 4r alla andra symtom ty-
piska fynd vid DS. Vi har i Uppsala foljt
skoldkortelfunktionen med arliga test under
de senaste 15 aren. Det visar sig att 1/3 av
barnen utvecklade délig skoldkortelfunktion
under barnadren. Hilften av dem har redan
fore skolaren utvecklat brist pd hormonet,
utan att autoantikroppar fanns i 6kad méngd.
Hilften drabbas mellan 7 och 18 ars alder och
dessa hade nistan alla utvecklat antikroppar
mot skoldkorteln. Skoldkorteldysfunktion vid
DS beror sannolikt pa en kombination av en
déligt utvecklad skoldkortel och bildandet av
autoantikroppar. Aven i vuxen alder &r det
vanligt att fler utvecklar hormonbrist. Rekom-
mendationen ir rlig kontroll av skoldkortel-
funktionen under barnadren och kontroll vart-
annat &r i vuxen alder.

En annan behandlingsbar d&komma vid DS,
som paverkar lingdtillvixten, dr gluteninto-
lerans (celiaki). Symtomen (f6rstoppning el-
ler diarré, muskelslapphet och dalig lingd-
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tillvixt) forekommer ofta vid DS utan gluten-
intolerans. Det finns idag blodprovstester som
indikerar om det foreligger en glutenintole-
rans. Den slutliga diagnosen pa celiaki stills
pa en tunntarmsbiopsi.

Vi har studerat lingdtillvixten i relation till
tillvixthormon (GH) och de tillvéxtfaktorer
som styrs via GH. Négon brist pd GH finns
ej vid DS. Déremot foreligger en brist pa den
GH-beroende tillviixtfaktorn insulin-like
growth factor-1 (IGF1). Vi har funnit att barn
med DS vixer normalt pd tillvixthormonbe-
handling och serum nivén av IGF1 normali-
seras (Annerén m fl, 1993). Nagon forbtt-
ring av den intellektuella utvecklingen gav
dock inte behandlingen. Teoretiskt kan be-
handlingen vara riskfylld med okad risk att
utveckla leukemi. Behandlingen innebér
smirta for barnet med injektioner dagligen
och dr dessutom extremt dyr. Tillvéixthormon-
behandling rekommenderas darfor dnnu ej till
barn med DS.

Aldrandet

Det for tidiga aldrandet och demensutveck-
ling vid DS ir ett skrimmande och ként pro-
blem. Redan vid 35 &rs alder har alla med
DS férindringar inne i hjdrnan, som inte gar
att skilja frén Alzheimers sjukdom (Wies-
niewski m fl, 1988). Demensutvecklingen
sker dock betydligt senare. Enbart 5% av 40-
gringar med DS har demenssymtom. Vid 50
ars Alder har 25% tecken pa demens och vid
54 ars alder har hilften fatt demenssymtom
(Lai & Williams, 1989). Aven om demensen
vid DS liknar Alzheimers sjukdom, sa &r

Det for tidiga dldrandet och demens-
utveckling vid DS dr ett skrimmande och
kéint problem
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mekanismen och férloppet annorlunda vid
DS. Man kallar dérfor demensen fér Downs
syndrom demens (DSD), som en skild sjuk-
dom fran Alzheimers sjukdom.

Depressivitet ir ett vanligt problem hos
unga vuxna med DS och symtomen kan vara
sviéra att skilja frdn DSD. Det ir dirfor van-
ligt att manga depressiva vuxna med DS fel-
aktigt klassificeras som dementa, nir de
egentligen har en behandlingsbar depressi-
vitet. Beteendeavvikelser hos en vuxen med
DS skall alltid misstinkas bero pi en de-
pressivitet och behandlas diirefter. En depres-
sion vid DS gar bra att behandla med en kom-
bination av antidepressiv medicinering
(serotoninan-tagonister) och beteendeterapi.

Det dr vanligt att manga behandlingsbara
akommor hos vuxna personer med DS for-
blir odiagnostiserade och ej atgirdade. San-
nolikt finns det hos mer 4n 500 av de ca 2-
3000 vuxna med DS i Sverige behandlings-
bara d&kommor, som ir odiagnostiserade och
ej dtgirdade. Dessa dkommor #r synproblem
p g a grd starr, horselproblem p g a neurogen
horselnedsittning, skoldkortelhormonbrist
eller depressivitet. Det ir viktigt att kunska-
pen om éldrandet vid DS sprids, si att dessa
behandlingsbara dkommor ritt 4tgirdas. Var
rekommendation ér en hilsokontroll vartan-
nat ar i vuxen &lder (Annerén, 1994). Sitts
t ex diagnosen demens hos en 40-4ring utan
tecken pd epilepsi eller minnesforluster, bor
diagnosen omprovas.

Habilitering och traning

Triningen av barn och vuxna med DS har ut-
vecklats enormt under de senaste 20 4ren. Det
giller bdde den motoriska tréiningen och kommu-
nikationstriningen. Det lilla barnet med DS ir
oftast mycket muskelslappt. Det ér d viktigt att
tidigt ldra fordldrarna muskeltonus hojande be-
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handling, vilket grs av sjukgymnast. Vid b
habiliteringen ges idag ett varierat utbud av
ning med inriktning att forbittra muskelspi
ningen och ge barnen ett riktigt rorelsemonste
Detta gors som lek, oftast i grupp och som vatte
tréning. Den motoriska utvecklingen brukar b
god och ménga lir sig cykla och simma, vilka i
komplicerade grovmotoriska handlingar.

Mest imponerad blir man av de resultat m:
uppnar av den specifika kommunikationstri
ningen med hjilp av teckensprik. Denna met
har vidareutvecklats av prof. Irene Johansso
(1988). Barn med DS har ddlig munmotorik oc
nér de inte blir forstadda slutar de att forsoka tala
Genom att kombinera spriktréiningen med teck
ensprék blir de forstddda och vid 5 ars alder h
dven det talade spraket utvecklats sa vil att de h
vunnit ca 1,5 ar i spraklig utveckling. Nya meto-
der har 6kat liskunnigheten. Det finns inte nagon
vre dlder ndr trining inte l6nar sig. Beteende-
problem i vuxen alder méste alltid utredas adek-
vat. Misstink alltid depression.

Medicinskt Rikscentrum fér Downs
syndrom

1995 startade ett medicinskt rikscentrum for
Downs syndrom med multipel organproble-
matik som ett projekt med hjlp av stimulans-
bidrag for habilitering och rehabilitering frén
Socialstyrelsen. Projektet avslutades 1997
men verksamheten bestir och har nu blivit
en permanent del av Akademiska barnsjuk-
huset i Uppsala.

Hiir bedrivs en 6ppenvérdsverksamhet med
mdjlighet till slutenvard. Patienter med DS
frin Uppsala lin kontrolleras vid mottag-
ningen frdn nyfoddhetsperioden upp i vuxen
dlder. Barn och vuxna med DS med organ-
problem dér de medicinska problemen ej kun-
nat atgirdas pd hemorten remitteras fran hela
landet. Vid var mottagning har dessa patien-
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r kunnat utredas medicinskt, behandling har
unnat initieras och foréldrar har fatt stod och
formation.

Under de tva ar projektet pagick genom-
ordes ca 500 oppenvardsbesok. Ett 30-tal pa-
ienter utreddes i sluten vard. Dessutom ge-
omférdes ca 150 brev- och telefonkonsul-
ationer med kollegor. Direktkontakt med
nhoriga via brev och telefon har varit dnnu
anligare. Arbetet har skett i nidra samarbete

ed Regionhabilitering pa Folke Benadotte-
emmet i Uppsala och med linshabilitering-

a runt om i landet. Vissa kontakter med
andets omsorgverksamheter betriffande

uxna med DS har ocksé etablerats. Storsta
roblemen hos vuxna med DS har varit de-

pression, demens och beteendeavvikelser.
Tveklost har insatserna for dessa patienter
forbittrat deras hilsolidge och de anhdrigas
uppskattning har varit stor.

Parallellt med mottagningsverksamheten
har ett intensivt arbete bedrivits for att sprida
kunskap om syndromet till likare, personal
och anhoriga si att de blir uppmérksammade
pa de specifika problem som finns vid DS
och som varierar med aldern. Medicinska
vardprogram for sdviil barn som vuxna med
DS har skapats. Kunskap omkring DS har
spridits, dels genom foreldsningar runt om i
landet och dels genom den bok som skrivits
for personal och forildrar (Annerén och med-
arbetare, 1996). Ett nira samarbete med riks-
forbundet FUB har vuxit fram. Under projekt-
perioden har ca 10 foreldsningar héllits pd
olika platser i Sverige med totalt ca 5 000
Ahorare. Var verksamhet édr vilkidnd och dr
upptagen i Socialstyrelsens vérdkatalog som
riksspecialité. Kunskapen om de medicinska
problemen vid DS hos likare och personal
over hela landet har dkat under éren. Det dr
dock omgjligt att redan idag se nagon hilso-
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effekt pa den totala gruppen med DS édven
om detta #r att forvinta pa sikt.

En tredje viktig del av var verksamhet har
varit att initiera forskning kring de medicin-
ska problemen vid DS. Detta sker bland an-
nat genom ett nira samarbete med Centrum
for handikappforskning vid Uppsala Univer-
sitet som engagerar sig i vuxna med intellek-
tuella funktionshinder dar DS utgdr en stor
grupp. Vidare genomfors ett projekt med kart-
liggning av organproblematik i alla dldrar.
Det giller framfor allt hormonrubbningar,
depressivitet och demensproblematik. Malet
for detta dr att pé sikt ytterligare forbittra det
medicinska vardprogrammet och dven Oka
kunskapen om DS. Dessutom genomfors en
studie rorande betydelsen av forsta informa-
tion och omhindertagande av nyblivna for-
dldrar till barn med DS. Milet for denna stu-
die ir att kartligga forsta informationens be-
tydelse for familjens framtida vilbefinnande
och hilsa med slutlig malsittning att skapa
riktlinjer for ett optimalt forsta omhénderta-
gande. Séledes har flera nya forskningspro-
jekt for kartliggning av de medicinska och
sociala problemen vid DS kunnat starta med
mojlighet till viirdefull ny kunskap pa sikt.

Foraldrastod

En genomgéng av landets samtliga barn-
medicinska kliniker har genomforts betrdffande
hur de ombesdrjer det forsta omhéndertagan-
det av nyblivna forildrar med DS. Stora lo-
kala variationer pavisades da (Hedov och
Annerén, 1993). Inom ramen for det medicin-
ska rikscentrum for DS med multipel organ-
problematik arbetar man ocksa efter et initialt
program for forsta omhéndertagande av ny-
blivna forildrar. Programmet syftar till att:

- Stodja forildrarnas egna likningsresurser
s& att krisen far en naturlig utveckling.
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De initiala insatserna frin sjukvdrdens sida
koncentreras sdledes pd att informera och
stodja nyblivna fordldrar till barn med DS

- Inte forneka den smértsamma realiteten utan
stodja fordldrarna i konfrontationen med
verkligheten.

- Forma forildrarna att fritt vaga uttrycka sina
kénslor.

- Ge forildrarna sa mycket information om
handikappet och om samhéllets hjilp- och stod-
resurser att de kan fa fornyat hopp om framti-
den.

- Hjélpa forildrarna att pa ett naturligt siitt ater-
knyta kontakten med slikt och vinner.

De initiala insatserna fran sjukvardens sida
koncentreras saledes pa att informera och stodja
nyblivna forildrar till barn med DS. Detta bi-
drar till att en tillitsfull relation etableras mel-
lan fordldrarna och véardgivarna. Denna del av
programmet dr tidigare inte vetenskapligt
utvirderad men ett doktorandprojekt med fo-
kus pa betydelsen av det forsta omhinderta-
gandet och informationen av forildrarna pa-
gér inom rikscentrums verksamhet. Projektet
heter "JFAMILJER SOM FATT ETT BARN
MED DOWNS SYNDROM: Férildrastress,
Coping och Livskvalitet i relation till forsta om-
héndertagande och information”. Projektet bestir
av flera delstudier. I den forsta delstudien, som
for nérvarande star infor publicering, visas siker-
stillda skillnader mellan fidernas och modrarnas
till barn med DS sjilvskattade hilsorelaterade livs-
kvalitet. Modrarnas livskvalitet ér signifikant
sdmre jamfort med fidernas, men éven jamfort
med en referensgrupp médrar till friska barn. Skill-
naden mellan médrar och féder i DS-gruppen r
mer uttalad i jamforelse med referensgruppens for-
dldrar till friska barn.
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Den positiva attityd och offensiva instillning ti
DS, som det medicinska vardprogrammet o
slér initieras d barnet dr nyfott och bibehélls
alla kontakter med foréldrarna under den fors
sjukhusvistelsen. Den vidmakthalls dven vid d
framtida dterbesoken pa mottagningen for b:
ungdomar och vuxna med DS.

Tidigare internationell forskning har visat att de
forsta omhéndertagandet och den forsta informa
tionen som ges till forildrar som fatt ett b
med DS och andra medfédda missbildningar,
syndrom inte gloms bort av forildrarna. M
kan siga att den forsta tiden och den forsta in
formationen dr “ett minne for livet”. Forild
rarna brukar enligt Cunningham (1995) varal
missndjda med foljande saker vad giller den
forsta informationen:

1. Sittet som de blev informerade pé: osympa-
tiskt, kénslokallt, affirsméssigt, for snabbt och
de forstod inte vad som sades.
2. Problem med informationen: brist pa infor-
mation, pa vad som kan goras, for negativ och
ofta felaktig, motsigelsefull och vilseledande
information, forvigrad full information.
3. Organisatoriska aspekter: fordrjning av in-
formation, svérigheter att fa hjilp, brist pa av-
skildhet, brist pa samordning i vardinsatser.
Milsittningen med nuvarande forsknings-
projekt &@r att komplettera det befintliga medi-
cinska vardprogrammet med ett evidensbaserat
program for det forsta omhéndertagandet och
den forsta informationen till foridldrarna som
fatt ett barn med DS.

Framtiden en utmaning

Kunskapen kring de medicinska problemen
vid DS ir redan idag stor och kommer san-
nolikt att oka betydligt under den nirmaste
10-drsperioden. Framfor allt kommer man att
fa veta vilka anlag pd kromosom 21 som i
overdos orsakar de olika medicinska proble-
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en. Kanske kommer man didrmed att fa
ojlighet till férebyggande behandling, fram-
5r allt mot det tidiga &ldrandets problem.
iktigast dr dock att redan i dag ta till vara
1 den kunskap som finns. Med en krym-
ande ekonomi och minskad offentlig sektor
det viktigt att virna om denna stora grupp
ersoner som sjilva inte siger ifran om sina
ehov. Det stora arbete som forildraorgani-
ationen FUB gor vad giiller information och
om politisk patryckningsgrupp ér viktigare
ag in ngonsin. Den pedagogiska triningen
ch utveckling av metoder att forbéttra den
ntellektuella utvecklingen vid DS maste dven
fortsittningen fa blomstra, samtidigt som be-
andlingsbara medicinska problem skall &t-
drdas och forskningen stodjas. Detta &r en
dnsklig och samhiillelig rittighet. For att
‘orbittra kunskapen hos forildrar och perso-
nal har vi publicerat en bok som tar upp bade
lde medicinska problemen, men dven lagstift-
ningen, kommunikationstriningen och f6-
rildrarollen (Annerén m fl, 1996).
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