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Introduktion

Historik

Personer med Downs syndrom (DS) har funnits i alla tider och i alla kulturer. Pa tavlor och
fresker redan frén 1400-talet finns bilder p& barn och vuxna med DS.Den f6rsta medicinska
beskrivningen av en person med syndromet skedde sa tidigt som 1838 av spanjoren Jean
Esquirol och 8 ar senare, 1846, beskrev fransmannen Edouard Seguin en patient med
syndromet.

1866 publicerade John Langdon Down en artikel i Londons ldkartidning dar han beskrev
manga av de karakteristiska dragen och problemen vid DS. Han blev ocksd den som gav
namnet till syndromet, DS. Det var forst 1956 som Albert Levan och medarbetare i Lund
kunde visa att ménniskan har 46 kromosomer och tre ar senare visade Jerome Lejeune i
Paris pa kromosomforindring, en extra kromosom 21 (trisomi 21) vid DS.

Genetik

DS beror néstan alltid (94 %) pa att en hel kromosom 21 finns extra, dvs det finns tre
kromosomer 21 istéllet for tva, det finns dé 47 istéllet for 46 kromosomer i kroppens alla
celler. I 4 % av fallen finner man att en extra kromosom 21 sitter fast vid ndgon annan
kromosom (translokations-trisomi). Vid translokations-trisomi finner man i hélften av fallen
att en av fordldrarna bér pa en translokation och da finns en stor risk for upprepning i
familjen. I nagra enstaka fall (2 %) finner man sk mosaicism, dvs alla celler har inte en
extra kromosom utan bara en viss del. En andel av cellerna har d& normalt antal
kromosomer (46) och resterande celler har 47 kromosomer. Felet har dd uppkommit efter
befruktningen efter négra celldelningar. Kromosomanalysen tar oftast en vecka for att fa
svar.

Man kan med snabb-FISH eller QF-PCR pa ett dygn faststélla om barnet eller fostret har
DS. Dessa snabbmetoder dr utomordentliga att anvdnda om diagnosen ar tveksam och om
man vill ha ett snabbt svar. Med dessa metoder finner man om det finns en extra kromosom
21. Man kan dock inte avgora vilken typ (trisomi, translokations-trisomi eller mosaicism)
utan maste alltid gora en fullstindig kromosomanalys for att faststélla typen av avvikelse.

Epidemiologi

Livsléangden vid DS har okat kraftigt. I en nyligen publicerad studie i Sverige finner man att
median-livsldngden har 6kat fran ca 13 ar 19609 till néra 60 &r 2003. Barnadodligheten har
minskat betydligt (fran 50 % 1969 till 5 % 2003) och framfor allt ser man en kraftig
minskning i dodsfall beroende p& medfott hjirtfel (frén 50 % till 10 %). Aven dodligheten i
barnleukemi har minskat nagot. Férutom barnleukemi &r cancer extremt ovanligt vid DS.
Hjart- och kérlsjukdomar visar sig vara betydligt vanligare dn man tidigare trodde. Den
vanligaste priméra dodsorsaken vid DS var, i alla aldersgrupper och under hela tidsperioden
som studerades, pneumoni (>50 %) dock oftast kombinerat med andra bidragande orsaker.



Véardprogrammets bakgrund

Med DS foljer inte bara en intellektuell funktionsnedséttning utan dven en 6kad risk att
drabbas av flera medicinska problem. Det dr viktigt att komma ihag att nédstan alla
medicinska problem &dr behandlingsbara. Inget barn drabbas av alla problem som é&r
vanligare vid DS men det &r viktigt att medicinskt f6lja upp problemen sa att de inte gér
oupptéckta under lang tid. Sedan 1980-talet finns olika medicinska vardprogram for DS. I
Sverige finns ett medicinskt vardprogram fran 1985 f6r barn med DS och fran 1991 finns ett
vardprogram dven for vuxna. Véardprogrammets mél ar att tidigt uppticka och behandla de
medicinska avvikelserna.

Den medicinska utvecklingen har gatt framat. Det har nu gatt drygt 25 &r sedan det
svenska medicinska vardprogrammet for barn med DS skapades och det dr hog tid att det
revideras. For att det ska bli s fullstéindigt och korrekt som mojligt har ett 20-tal experter
fran hela Sverige bidragit med sin kunskap.

Goran Annerén



Vardprogrammets utformning

Expertgruppens rekommendation ir att varje enskilt barn med DS far en barnlékare eller
barnneurolog/habiliteringslidkare som patientansvarig lakare. Besoksintervall bor styras av
barnet och familjens behov, tabellen i slutet av texten far ses som ett minimum. Barnet bor
sdledes trdffa sin patientansvarige ldkare minst som nyfodd, vid 1, 3 och 6 ménader, vid 1
ar, arligen till skoléldern och dérefter var annat &r till vuxen &lder. Vid behov kan barnen
behova betydligt intensivare uppfoljning. Forsta manaderna ar det av stort varde om barnets
lakare och habiliteringens kurator har mdjlighet till titare besok for att stodja anknytning
och eventuell krisbearbetning for fordlder/foréldrar.

Vérdprogrammets text dr uppbyggt efter imnesomraden. (se innehallsforteckning)
Forfattare anges 1 slutet av varje avsnitt och i en lista i slutet av dokumentet. Referenslistan
ar uppbyggd efter avsnitten i texten. Efter texten finns en tabell med en 6versikt 6ver de
kontroller som é&r viktiga i olika aldrar. Detta aterfinns ocksé i respektive avsnitt.
Naturligtvis kan ett barn behéva mer omfattande kontroll och uppfoljning &n vad som hér
anges. Tabellen ska ses som rekommenderad miniminiva.

Dokumentet &r publicerat pa Svensk Neuropediatrisk forenings(SNPF) hemsida, en
delforening 1 Barnlékarforeningen, BLF. Méanga specialistforeningar inom Lakarférbundet
star bakom véra rekommendationer (se sirskilt avsnitt). Svenska Downforeningen har
bidragit med viktiga synpunkter pé texten.

Vi tar girna emot synpunkter, vand er till redaktionsgruppen eller till respektive
forfattare. Dokumentet kommer att revideras fortlopande.

Redaktionsgruppen
Ulrika Wester Oxelgren, Karen Jahnke, Asa Myrelid
21 mars 2013



Initialt fOraldraomhandertagande

Foraldrarna bor ges mojlighet att aterhdmta sig efter forlossningen innan den forsta
informationen om misstanken om Downs syndrom (DS) ges. Det &r viktigt att en fordlder
inte dr ensam nér information ges. Det har visat sig att mellan 6-13 timmar efter barnets
fodelse verkar vara en optimal tid for forsta informationen. Det ar viktigt att besked om svar
pa snabb-FISH ges s& snabbt som mojligt. Forsta samtalet bor inledas med att fordldrarna
gratuleras till fodelsen av sitt barn. Samtalet bor dga rum i ett enskilt och ostdrt rum av den
behandlande barnlidkaren och barnklinikens kurator.

Foraldrarna bor erbjudas ett enskilt rum pa BB dér bada ges mojlighet till dvernattning.
Pa barnavdelningen bor tidigt en kontaktperson knytas till fordldrarna som de kan vinda sig
till och ha kontakt med. Kontaktpersonen bor vara med vid alla samtal med fordldrarna om
barnet. Om flera specialister ska informera fordldrarna s& ska samtalen planeras och
koordineras av barnets behandlande ldkare (om det inte 4r en akut situation).

Informationen ska ges pa ett vanligt och nyanserat sitt och personalen ska anvédnda sin
erfarenhet och expertis sa att fordldrarna far kunskap och stod. Ge forédldrarna tillrackligt
med tid sa att de har mojlighet att reflektera och att de fér sina forsta fragor besvarade.
Samtala bara med dem om barnets aktuella problem pa ett enkelt sprak och tala om vad som
kan goras at de problem barnet har. Tank pa att inget barn har alla problem och att ménga
barn med DS ér friska.

Ge dem en broschyr (t ex Svenska Downforeningens Véilkommen &lskade barn), eller
annan text om det finns, och informera dem om att det finns ett medicinskt vardprogram for
barn med DS. Erbjud dem att fa kontakt med andra familjer som har ett barn med DS om
det dr mojligt (t ex uppritta en forteckning over tinkta kontaktfamiljer). Detta d& manga
fordldrar efterhand vill ha information om hur det dagliga livet med deras barn kan gestalta
sig. Informera dem om de organisationer som de kan vénda sig till. (Svenska
Downforeningen eller FUB:s lokalavdelning). Efter varje avslutat samtal under den forsta
véardperioden bestdm en tid for nista samtal med fordldrarna och kontaktpersonen. For den
fortsatta kontakten med fordldrarna hianvisas till Sveriges Habiliteringschefers hemsida.

Gerth Hedov



Endokrinologi

Tillvaxt

Kortvuxenhet &r ett kardinaltecken vid Downs syndrom (DS), men det finns en stor
individuell variation som bland annat kan forklaras av fordldrarnas langd. Ett barns
forvantade slutléngd (target height) i centimeter beridknas pé basen av
medelforédldraldngden, men kan dven illustreras med hjélp av ett nomogram for
medelfordldralingden dér resultaten anges i standarddeviationer (SD) och séledes kan
anvindas fran fodelsen till slutlingd. Den vuxna slutlingden vid DS ar korrelerad till target
height, men genomsnittligt 18-20 cm lagre. P4 tillvixtkurvorna finns ett nomogram for
medelforédldraldngd baserat pa normalpopulationen som kan dverforas direkt till
tillvixtkurvan for svenska barn med DS. Resultatet fran nomogrammet, angivet i SD, kan
jamforas med barnets faktiska tillvdxtsituation och ger svar pé frigan om barnet vixer som
forvantat.

Flickor Pojkar

FOdelselangd (medelvardexSD) 48+2.3 cm 48+2,3 cm
Slutlangd (medelvéarde+SD) 147,5£5,7cm = 161,5%6,2 cm
Fodelsevikt (medelvéarde+SD) 2,9+0,3 kg 3,0+0,6 kg
Vikt vid 18 &rs alder (medelvarde+SD) 54+7,5 kg 61£8,3 kg
Huvudomfang vid fodelsen 32,5+1,6 cm 33,0%1,7 cm
(medelvirdexSD)

Huvudomfang vid 4 ars alder 47,5+1,2 cm 48,0+1,4 cm
(medelvérde+SD)

Ungdomar med DS slutar véxa lite tidigare dn andra, flickorna nar sin slutlangd vid 15
ars &lder och pojkarna vid 16 érs &lder. Léngdskillnaden mellan konen ér ungefér densamma
vid DS som i den &vriga populationen.

Tillvaxtkurvor

Tillvaxtkurvan &r ett viktigt instrument inom barnhélsovarden och gor det mojligt att
uppticka sjukdomar som paverkar tillvaxten. Individer med DS 16per 6kad risk for flera
sadana tillstand, till exempel medfédda hjartfel, glutenintolerans liksom dmnesomséattnings-
och hormonrubbningar. Barn med DS ar betydligt kortare 4n andra barn och for att minska
risken att man forbiser en ytterligare forsdmrad tillvéxt har specifika tillvéxtkurvor for barn
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med DS konstruerats. I dessa tillvixtkurvor finns dven den svenska standardkurvan for
tillvixt inlagd for att mojliggora samtidig jaimf{orelse med populationen.

Tillvaxthormon

Langdtillvaxten under spadbarnsperioden &r i stor utstrickning beroende av nutrition, men
frén cirka sex manaders &lder okar betydelsen av tillvixthormon (somatotropt hormon,
STH). Tillvédxthormon verkar genom att stimulera bildning av tillvéxtfaktorn insulin-like
growthfactor I (IGF-I). En utredning av kortvuxenhet hos barn med DS boér bland annat
innehélla analys av IGF-I nivan, och om den ar 14g ska man dvervéga fortsatt diagnostik
med analys av tillvixthormoninsdndringen.

Mekanismen bakom kortvuxenheten vid DS é&r inte helt klarlagd, man har pavisat relativt
laga nivéer av IGF-I trots vésentligen normal inséndring av tillvixthormon. Detta skulle
kunna tolkas som viss okénslighet for tillvixthormon. Tillvixthormonbehandling vid DS
normaliserar tillvaxthastigheten, vilken dock atergar till det tidigare monstret om
behandlingen avbryts. Tillvixthormonbehandling under en tre ars period i tidig barndom
gav ingen effekt pa slutlingden, men en visseffekt pd huvudomfanget. Om behandling med
tillvixthormon dven kan ha en effekt pa psykomotorisk utveckling maste studeras vidare.
Det finns ingen specifik indikation for behandling med tillvixthormon vid DS. Behandling
ges endast om barnet uppfyller ndgot av de faststéllda kriterierna for
tillvixthormonbehandling.

Skoldkdrtelfunktion

Skoldkortelhormon har flera viktiga funktioner i kroppen, frén fosterstadiet och framat.
Bristande skoldkortelfunktion under barndomen kan bland annat ge forsamrad langdtillvaxt,
trotthet och forstoppning.

Vid DS ér det vanligt med brist pd skdldkortelhormon, hypotyreos. Barn med DS har en
nistan 30 ginger okad risk for kongenital hypotyreos (1/141) och det &r dessutom vanligt
att de utvecklar skoldkortelhormonbrist senare i livet. Risken for hypotyreos stiger med
aldern, det finns rapporter som pavisat hypotyreos hos 50% av vuxna individer med DS.
Nivéaerna av tyroxin (fT4) och tyroideastimulerande hormon (TSH) bor kontrolleras arligen
for att minimera risken att missa diagnosen. Symtomen vid hypotyreos kan misstolkas som
delfenomen i1 DS. Hypotyreos vid DS beror ofta pa autoimmun tyreoidit, och
antikroppsanalys (TPO samt ev TG) bor goras atminstone vid den priméra diagnostiken.

Vid DS bdr man ha en liberal attityd till behandling med tyroxin, det &r en enkel
behandling och fa biverkningar har rapporterats. Inte séllan kan behandling bli aktuell redan
ndr TSH och T4 ligger vid den dvre respektive nedre normalgrénsen. Det finns forskning
som pavisat en positiv effekt pa bade tillvaxt och psykomotorisk utveckling vid
tyroxinbehandling under de tva forsta levnadséren hos barn med DS, oberoende av
hormonnivéerna.

Aven tyreotoxikos (TRAK-positiv tyreoidit) 4r vanligare vid DS. Detta tillstdnd
behandlas med en kombination av tyreostatika och tyroxin. Vid recidiv av tyreotoxikos vid
DS kan radiojodbehandling bli aktuell istillet for operation. Detta for att undvika den
hyperextension av nacken som krévs vid en operation av thyroidea.



Pubertet och fertilitet

Barn med DS kommer generellt in i pubertet nagot tidigare dn andra barn. Bade pojkar och
flickor uppvisar en délig langdspurt under puberteten, vilket eventuellt kopplas till laga
nivéer av konshormon.

Aldern for menarche hos flickor med DS stimmer vil éverens med den hos deras
mddrar. Kvinnor med DS é&r i princip fertila, och ett stort antal graviditeter finns
rapporterade (for rad om gynekologisk handldggning, se sérskilt kapitel).

Pojkar med DS har en 6kad forekomst av retentio testis och den slutliga testikelvolymen
ar 1ag (ca 12-15 ml). Nivéerna av testosteron ar vésentligen normala, men LH-nivaerna ar
forhdjda. Det foreligger en dysfunktion av sdvil Sertoli- som Leydigceller, vilket paverkar
spermatogenesen negativt. De flesta mdn med DS &r infertila, men det finns nigra
publicerade fall dar mén med DS fatt barn.

Overvikt och diabetes

Overvikt och fetma (BMI >25 resp>30 kg/m2) #r vilkinda problem vid DS. Bakgrunden ir
oklar, men troligen finns flera bidragande faktorer (endokrina stérningar, hypotoni, lag
fysisk aktivitetsgrad och daliga matvanor). I Sverige ar var tredje individ med DS
overviktig vid 18 ars &lder, medan internationella rapporter anger fetma hos 50-70% av
individerna.

En 6kad risk for typ 1 diabetes finns beskrivet vid DS mot bakgrund av en 6kad risk for
autoimmuna sjukdomar. Risken for typ 2 diabetes verkar dock inte vara 6kad trots dvervikt

och rapporter om nedsatt insulinkénslighet hos unga vuxna med DS.

Asa Myrelid, Jan Gustafsson
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Gastroenterologi

Gastroesofagal refluxsjukdom, GERD

Vanligt vid Downs syndrom (DS), har antagits bero pa nedsatt motilitet och hypotoni i Gvre
mag-tarmkanalens glatta muskulatur. Utredning och behandling enligt riktlinjer for GERD
hos barn.

Obstipation

Vanligt vid DS, oftast funktionell karaktar(ladg muskeltonus, dysmotilitet, nedsatt
vatskeintag, dietdra faktorer), dock skall bakomliggande sjukdomarévervégas. Utredning
och behandling enligt riktlinjer for obstipation hos barn.

Differentialdiagnoser vid dysmotilitet/obstipation: Celiaki (se nedan), hypothyreos,
Hirschsprungs sjukdom, passagehinder pga kongenitala missbildningar i mag-tarmkanalen
(duodenalstenos, tunntarmsatresi, analstenos, analatresi).

Celiaki

Barn med DS har 5-6 génger forhojd risk att utveckla Celiaki jamfort med
normalbefolkningen, varfor dessa barn screenas regelbundet. Forekomst av HLA-typ DQ2
och/eller DQS &r nddvindigt for utvecklande av Celiaki och endera av dessa ses hos >99 %
av barn med Celiaki. Kontroll av forekomst av dessa HLA-typer vid 1 érs &lder innebir att
de som saknar DQ2 och/eller DQS inte behdver screenas fortsattningsvis.

Barn med DQ2 och/eller DQS bor kontrolleras med celiakiassocierade IgA-
transglutaminas-antikroppar (TGA) vid 1, 2, 5, 10 och 16 ars élder, och med
celiakiassocierade IgG-deamiderat gliadin-antikroppar i stéllet for TGA vid samma &ldrar
vid konstaterad IgA-brist.Fynd av forhdjda nivéer av celiakiassocierade antikroppar
foranleder kontakt med barngastroenterolog for fortsatt diagnostik.

Utover ovan rekommenderade screening skall givetvis klinisk misstanke om Celiaki hos
barn med DQ2 och/eller DQ8 foranleda omgéaende kontroll av celiakiassocierade
antikroppsnivéer.

Om stark klinisk misstanke om Celiaki uppstér trots negativ HLA-typning och/eller
normala celiakiassocierade antikroppsnivaer, foreslas kontakt med barngastroenterolog for

diskussion av fortsatt gastrointestinal utredning.

Niklas Nystrém
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Gastrointestinal kirurgi

Barn med Downs syndrom (DS) har en 6kat forekomst av gastrointestinala missbildningar.
De vanligaste av dessa dr duodenala hinder, anorektala missbildningar och Hirschsprung’s
sjukdom. En stor populationsbaserad studie visade att de forekom hos 3,9 %, 1,0 %
respektive 0,9 % av alla patienter med DS. Vid misstanke om dessa diagnoser kontaktas
barnkirurg for att i samrad planera utredning och handldggning.

Duodenala hinder

Ungefér 30 % av barn med duodenalt hinder har DS. Duodenala hinder kan antingen vara
partiella eller kompletta och utgors av en atresi, en stenos eller ett membran. Ibland finns en
pancreas annulare, vilket ansetts vara sérskilt vanligt vid DS. Ett hinder i duodenum kan
ocksa orsakas av malrotation. Detta dr sarskilt viktigt att komma ihég vid partiella hinder.
Det duodenala hindret diagnosticeras med prenatalt ultraljud eller postnatal bukdversikt.
Det karaktéristiska fyndet dr en "dubbel-bubbla”. Prenatalt ses ofta polyhydramnios. Det
vanligaste symtomet efter fodelsen ar upprepade gallfargade krakningar. Vid undersdkning
finner man en sammanfallen buk. Ibland férekommer det att partiella duodenala hinder
diagnosticeras vid flera manaders lder. I dessa fall ses oftast en tillvixtrubbning. Pa det
nyfodda barnet sétts sond for att dekomprimera magsicken. Det ar viktigt att ersitta vitske-
och elektrolytforluster intravenost. Nér barnet stabiliserats gors en duodenoduodenostomi
dér tarmen anastomoseras forbi hindret. Det dr vanligt att det tar 10-14 dagar innan barnet
tolererar full enteral nutrition postoperativt. Prognosen pé lang sikt dr god, &ven om
komplikationer forekommer. Uppfoljningen kan huvudsakligen skotas inom pediatriken,
med stdd av barnkirurg vid behov.

Anorektala missbildningar

Barn med DS har en 6kad incidens av anorektala missbildningar. De har oftast (90 % av
fallen) en typisk missbildning med atresi utan fistel, dvs. en blint slutande rektum.
Analatresin, avsaknaden av normal anus, uppticks oftast pa forlossningen. Man brukar
vénta ett dygn innan man tar stéllning till den neonatala handlaggningen. Trycket i rektum
Okar under denna tid sa att nivadiagnostiken underléttas. Patienten ska vara fastande och ges
vatska intravenost. Vid atresier utan fistel 14ggs en kolostomi vid 24-48 timmars élder.
Rekonstruktionen av anus gors vid 1-3 manaders alder med en
“posteriorsagittalanorectoplasty” (PSARP). Under ldkningsfasen dilateras anus till en
tillrdcklig vidd av forédldrarna. Stomin brukar kunna stdngas efter 2-3 manader. DS brukar
inte anses paverka den langsiktiga tarmfunktionen negativt vid analatresi. Det &r viktigt med
mycket aktiv behandling av forstoppning och avforingslédckage. Lackage forekommer ofta
sekundart till forstoppning. Dessa patienter bor foljas av barnkirurg under hela sin uppvéxt.

Hirschsprungs sjukdom

Hirschsprungs sjukdom &r en utvecklingsrubbning i enteriska nervsystemet som
karaktiriseras av aganglionos i rektum med varierande utbredning i proximal riktning.
Mellan 5 och 15 % av alla patienter med Hirschsprungs sjukdom har DS. Forsenad
mekoniumavgang i kombination med utspénd buk och krakningar &r typiska symtom. Vid
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misstdnkt Hirschsprung ér det viktigt att tidigt borja skdlja tarmen, vilket dels leder till att
barnet kan borja forsorja sig enteralt, dels forebygger risken att utveckla Hirschsprung-
associerad enterokolit. Diagnosen stills histologiskt pa rektala sugbiopsier. Kontrastrontgen
av kolon ar viktigt for nivibestamningen. Barnet opereras med resektion av aganglionér
tarm och anastomos av frisk tarm till anus. Operationen gors numera ofta huvudsakligen
transanalt eller laparoskopiskt assisterat. Barn med Hirschsprung i kombination med DS har
sdmre tarmfunktion dn de som inte har Down. Det &r vanligt med forstoppning och soiling.
Det ér viktigt att aktivt behandla dessa symtom. Patienter med DS har en 6kad risk att
utveckla Hirschsprung-associerad enterokolit. Mild enterokolit ger illaluktande diarréer och
distenderad buk och kan ofta behandlas med metronidazol under 5-7 dagar. Svér enterokolit
med septikemi &r ett mycket allvarligt tillstdnd som ska handlaggas akut i samrdd med
barnkirurg. Uppfoljning av barn med Hirschsprung och DS skots av barnkirurg under hela
uppvaxten.

Tomas Wester, Helen Engstrand Lilja
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Gynekologi

Viktig for kvinnor med Downs syndrom (DS) r, att de och habiliteringen eller andra
véardgivare har etablerade kontakter med en intresserad och kunnig gynekolog. Kvinnor med
DS ska undersokas som alla andra kvinnor ur gynekologisk synpunkt och behandlingen av
gynekologiska sjukdomar skiljer sig inte om kvinnan har DS eller inte.

Om kvinnans ordinarie vardgivare, inom primarvarden, 6nskar ha hjilp i diagnostiken
eller rdd om handldggning, sdsom t ex oklara buksmaértor, misstankt sexuellt overforda
infektioner, graviditet, abortonskemal eller andra fragestéllningar kontaktas kvinnokliniken.

Kvinnor med DS kommer ofta ndgot tidigare in i puberteten &n sina jdmndariga. De
forvintas dven gé in menopaus i tidigare. En del av dessa kvinnor har besvir med att skota
hygien under menstruationerna och ett vanligt nskemal fran fordldrar och/eller personal &r
att himma blddningarna helt eller minska blédningsméangden.

Gynekologisk undersokning kan vara besvirligt for vissa kvinnor att genomgé, medan
andra inte har nagra problem med det. Liksom for alla, dr det viktigt for kvinnor med DS,
att fi noggrann information innan unders6kningen borjar. Undersdkningar ska avbrytas om
kvinnan sa onskar, for att hon inte ska uppleva undersdkningen som ett dvergrepp. Ménga
ganger behdver man emellertid inte gora ndgon vaginal undersdkning. Anamnes,
bukpalpation och abdominellt ultraljud ger god vigledning.

Om undersokning dnda bedoms nddvéndig och patienten inte kan medverka och det inte
gar att genomfora pa mottagningen kan man ibland behdva sova patienten. En premedicinsk
bedomning sker pa sedvanligt sétt av ldkaren pa mottagningen och i samarbete med
anestesiolog.

Blodningar

Vid anovulatoriska rikliga blodningar eller uttalade menorragier bor dessa behandlas for att
undvika anemiutveckling, med t ex tranexamsyra eller regleras med gestagenterapi.

Preventivmedel

Manga kvinnor med DS ér fertila och kan behdva preventivmedel, ifall graviditet inte ar
onskvért. P-stav kan vara ett lampligt tillforlitligt alternativ. P-stav skrivs pa recept och
hiamtas ut fére insdttningen.

Spiral ér ett annat mojligt alternativ. Kopparspiral ér gratis, hormonspiral skrivs pa recept
och héamtas ut fore inséttningen. Hormonspiral har férdelen att den minskar blédningarna.
Spiraler ska bytas med fem é&rs intervall och tas bort efter menopaus. P-spruta kan ge
viktokning som odnskad biverkan och bor i sa fall bytas ut.

P-piller, mini-piller, p-ring kréver noggrannhet och regelbundenhet av alla brukare.

Akut p-piller bor foraldrar till kvinnor med DS och personal ha kinnedom om. Det ska
ges sé snart som mdjligt efter oskyddat samlag om man vill férhindra graviditet.
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Sexuella Overgrepp

Kvinnor som utsatts for sexuella overgrepp och véldtikt ska undersokas enligt Nationellt
Centrum for Kvinnofrids (NKC) mall (eller enligt lokalt direktiv) av erfaren lakare for
sparsdkring pa vanligt sétt.

Elisabeth Darj
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Hematologi och onkologi

Patienter med Downs syndrom (DS) har en 6kad benédgenhet att fA hematologiska
sjukdomar. Genetiska fordndringar pa en extra kromosom 21 har en etiologisk roll i detta
och patienter med DS har dessutom bade vid myeloid leukemi och “transient
myeloproliferativ disorder”, TMD, en mutation i GATA I-genen. Denna gen kodar f6r en
transkriptionsfaktor som dr nddvéndig for differentieringen av erytroida och
megakaryocytiska cellinjer vilka dr de som oftast &r involverade i myeloid leukemi och
TMD vid DS.

Barn med DS har en 56-faldigt 6kad risk for leukemi fore 4 ars &lder och myeloid
leukemi ar lika vanligt som lymfatisk leukemi till skillnad fran hur det &r hos andra barn dar
80 % har akut lymfatisk leukemi och 20 % myeloid leukemi. Leukemi utgor 95 % av de
maligna sjukdomarna hos barn med DS, saledes ses en minskad risk for solida tumdrer. Vid
behandling av myeloid leukemi har barn med DS en béttre prognos medan de vid lymfatisk
leukemi har en sémre prognos &n andra barn.

Leukemi utgor 95 % av de maligna sjukdomarna hos barn med DS och de solida
tumorerna uppvisar en sérskild profil dir de vanligaste tumdrformerna ar testikelcancer,
ovarialcancer, germcell tumdrer och retinoblastom.

Hematologi

Barn med DS kan i nyféddhetsperioden ha neutrofili, trombocytopeni och polycytemi. I de
flesta fall dr detta Gvergdende inom nagra veckor och icke behandlingskrdvande, i sdllsynta
fall kan transfusion eller utbytestransfusion behdvas.

Transient myeloproliferativ disorder

Hos 6-10% av nyfodda barn med DS kan man se en ”leukemoid reaktion”, TMD
innebdrande forekomst av blaster med megakaryocytuttryck i perifert blod. En spontan
remission ses i de flesta fallen inom 3 méanader och cellgiftsbehandling i 1dgdos ar endast
indicerat i de fall man har en allvarligt paverkad organfunktion, vanligast i lever och lunga,
vilket framforallt ses vid hoga LPK vérden. 10-30 % av barnen som haft TMD utvecklar
myeloid leukemi inom 1-3 é&r.

Myeloid leukemi vid Downs syndrom (ML-DS)

Karaktéristika for ML-DS ar unika varfor WHO har fastslagit att det utgdr en egen
sjukdomsentitet "Myeloid leukemia of Down Syndrome” (ML-DS). Vid ML-DS insjuknar
patienterna oftast tidigt, vid 1-3 ars alder, trombocytopeni &r vanligt i tidigt skede av
sjukdomen och vid diagnos finns ofta ocksé leukopeni. Blastcellerna dr av megakaryocyttyp
och den annars ovanliga typen M7 dr den vanligaste formen av ML-DS. De cytogenetiska
forandringar som finns vid AML, t(8;21), t(15;17), inv(16) ses sdllan vid ML-DS och den
vanligaste fordndringen &r forvarvad trisomi 8. Vid cytostatikabehandling har barn med
ML-DS en patagligt béttre prognos én andra barn, 85-90 % 6verlevnad. De ges en
reducerad cytostatikaterapi da deras leukemiceller &r mer kénsliga for cellgifter. De far
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samtidigt mer toxiska biverkningar av cellgiftsbehandlingen och man har kunnat visa att det
ar extra viktigt att de far dterhdmta sig fullstindigt i benmérgen mellan cytostatikakurerna
for att minska risker for allvarliga biverkningar.

Akut lymfatisk leukemi (ALL)

ALL hos barn med DS skiljer sig ocksé fran samma sjukdom hos andra barn men inte pé
det uttalade sitt som gjort ML-DS till en speciell sjukdom. Nagra av de skillnader man ser
vid ALL ér att det dr véldigt ovanligt hos barn yngre én 1 &r, forekomsten av T-ALL ar
mycket 14g liksom leukemi engagemang av centrala nervsystemet. Som vid ML-DS
forekommer mer ovanliga cytogenetiska forandringar. Barn med DS ar mer kénsliga for
cytostatika vilket har lett till 6kad frekvens av toxiska ldkemedelsbiverkningar. Nar man
forsokt dosreducera ser man sdmre resultat av behandlingen och detta sammantaget gor att
barn med DS har sémre prognos &n andra vid ALL.

Kontroller
Nyfoddhetsperioden: under den forsta levnadsmanaden skall blodstatus frikostigt
kontrolleras vid symtom som kan inge misstanke om hematologiska avvikelser och

patienten undersokas for att utesluta hepato-splenomegali samt peteckier.

Ingen ytterligare screening avseende hematologiska sjukdomar behovs, ddremot kan
blodstatus och jérnbalans behova kontrolleras arligen av nutritionella skil.

Vid symtom pa leukemi, som oftast debuterar med trombocytopeni, sdsom peteckier eller
blodningar kontrolleras blodstatus med cellrdkning.

Josefine Palle
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Immunologi - luftvagar

Barn med Downs syndrom (DS) har en 6kad forekomst av luftvigsinfektioner, och oftare
infektioner med l&ngdraget forlopp. Den 6kade forekomsten av luftvigsinfektioner kan till
en viss del forklaras av hjartsjukdom, anatomiska och fysiologiska avvikelser i luftvégarna,
gastroesofagal reflux, hypotoni och aspirationer, men immunologiska avvikelser kan ocksa
spela roll.

Medfodd hjartsjukdom medfor en dkad risk for sjukhusvard i samband med luft-
vagsinfektion, framforallt da RS-virus infektion hos de mindre barnen. Anatomiska
avvikelser sdsom hypoplasi av mellan-ansiktet, med péverkan p& drontrumpetens funktion
och tranga niskaviteter kan delvis ligga bakom en 6kad forekomst av akut mediaotit,
rinnsnuva och sinuit. Tranga horselgéngar vilket forekommer hos 40-50% av barnen kan
forsvara diagnos av AOM atminstone upp till 3 &rs alder, och okar indikationen for en
oronlikarbedomning av oklara fall. (Se avsnittet Oron — horsel). Generell hypotonus Skar
dven bendgenheten for felsviljningar och ddrmed (mikro)aspirationer. Upprepade
aspirationer okar risken for nedre luftvigsinfektioner.

Utover detta har man i flera studier kunnat visa att individer med DS har sévél
kvantitativa som kvalitativa avvikelser i bade det medfodda och det forvérvade
immunforsvaret.(Individer med DS har lindrig till mattlig B- och T-cells lymfopeni, nedsatt
specifikt antikroppssvar vid immunisering, och avvikelser i neutrofil kemotaxis.) Man har i
olika studier d&ven kunnat visa pa minskat antal NK-celler, nedsatt funktion hos NK-celler,
accelererad involution av thymus och avvikande thymusmognad medférande ldgre antal
CD4+ och CD8+ celler med minskad cytotoxicitet och nedsatt perifer
proliferationsformaga.Dessa avvikelser skulle d kunna utgoéra bakgrunden for en nedsatt
formaga att avddda och rensa tex luftvigarna fran sivil virala som bakteriella patogener.

Vaccinationer

Barn med DS ska f6lja det allménna vaccinationsprogrammet. Ytterligare vaccinationer ska
beddmas pa samma sitt som for andra barn. DS 1 sig ér séledes inte skél for att frangé
allméinna rekommendationer.

Rekommendationer

Ingen av de funna immunologiska avvikelserna kan ensamma forklara det 6kade antalet
infektioner hos barn med DS. Det finns darfor séllan eller aldrig anledning att utreda med
tanke pa en bakomliggande behandlingskrdvande primér immunbrist. Vill man ge
behandling kan man forsoksvis for de barn med stort antal bakteriella luftvigsinfektioner ge
trimetoprim/sulfa under vintersdsongen.

Charlotte Heijkenskjsld Rentzhog, Anders Fasth
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Kardiologi

Alla nyfodda barn med misstanke p4 Downs syndrom (DS) skall undersékas med eko-
kardiografi. Det récker inte med EKG och klinisk undersdkning. Man kan rédkna med att alla
typer av hjértfel forekommer i denna patientgrupp men det &r forstés atrio-
ventrikuldrseptumdefekt (AVSD) som dominerar. Hélften av alla barn med DS har inget
hjartfel. Andnings- och sviljningsproblem kan orsakas av kirlringar och felaktigt avgiende
karl som &r svéra att diagnostisera med ultraljud.

Atrio-Ventrikular-Septum-Defekt(AVSD)

Morfologi

Forekommer i flera olika varianter, oftast dr det i denna patientgrupp en balanserad AVSD
vilket betyder att bagge kamrarna och formaken har tillricklig volym och funktion for att
skapa ett tva-kammar system. Det dr ovanligare med obalanserad AVSD dér slutresultatet
blir en sa kallad enkammarcirkulation. En AVSD kallas komplett om det finns en VSD, dvs
mdjligheter for en shunt pd kammarplanet och en ASD primum, dvs mdjligheter for en
shunt pé formaksplanet. En inkomplett AVSD saknar shunt pa endera formaks- eller
kammar planet.

Fysiologi — klinik

Beroende pa var den huvudsakliga shunten &r lokaliserad kan symptomatologin skilja sig.
Vid en shunt pad kammarplanet utvecklas vanligen en typisk hjartsviktsbild vid 2-3
manaders alder. Graden av symptom och tidpunkten avgors av i vilken takt den vaskulédra
resistansen i lilla kretsloppet avvecklas. Nér véinster-hoger shunten blir signifikant kommer
en storre del av blodvolymen att ansamlas i lilla kretsloppet vilket leder till att lungan blir
”tung” och andningsarbetet forsvaras och det blir dd “kostnadseffektivt” att andas med
ménga smé andetag (takypné — indragningar). Omvéndningen géller pa
systemcirkulationssidan dér blodvolymen blir {or liten och systemcirkulationen fordelas till
njurar och hjérna pa bekostnad av huden som blir blek. Bristande systemcirkulation vid
matintag belastar systemcirkulationen ytterligare och resulterar i bristande viktuppgéng.
Den systemvendsa dterfyllnaden till hoger formak férldngsammas och man kan se tecken pé
stas — leverforstoring, halsvenstas.

Den farmakologiska behandlingen av hjartsvikt utgérs av furosemid (minskar den
cirkulerande blodvolymen med sin diuretiska effekt), enalapril (minskar den systemiska
resistansen), spironolakton (for att forhindra elektrolytforluster) och ibland dven digoxin.

De barn som utvecklar svikt skall som regel opereras fére 6 manaders alder.
Aldersgrinsen r satt for att undvika att lungkirlbiddden “anpassar sig” till stor blodvolym
och systemiska tryck. En sddan anpassning innebér en patologisk reorganisation av den
pulmonella vaskuléra karlbddden som pa sikt kan leda till ett sk Eisenmenger komplex
(pulmonell hypertension) och denna kan vara mycket svarbehandlad. Detta var det
vanligaste skilet till att dessa barn dog i fortid innan man erbjdd hjértkirurgisk behandling.

De barn som har en inkomplett AVSD, vilket vanligen betyder att de endast har en shunt
pa formaksplanet utvecklar vanligen inte en sviktbild pa samma sitt. Symptom kan
uppkomma senare och tidpunkten for kirurgisk intervention é&r inte lika kritisk.
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Kirurgi

Den kirurgiska behandlingen innebér att man genom att sluta kammarseptumdefekten och
formaksseptumdefekten fordelar de gemensamma AV-klaffarna till hoger resp. vénster sida.
Som regel ér det anteriora mitralklaffseglet kluvet och maste sutureras for att undvika
mitralinsufficiens. Oftast kvarstar en mindre ldcka (insufficiens) i mitralis och det 4r denna
som 1 fOrsta hand ar foremal for kardiologisk uppfoljning. I samband med slutningen av
VSD:n kan AV-noden ibland skadas och fordra pacemakerbehandling. Det &r vanligt att
barn med DS behover en lidngre tid pa den postoperativa intensivvardsavdelningen pga att
lungkéarlbddden inte relaxerar sa litt.

Uppfoljning

Under négra veckor efter operation f6ljs hjartfunktionen upp med fokus pa pericardeffusion
(reaktiv vétskeansamling i hjédrtsicken som i sillsynta fall kan behova dréneras for att
undvika tamponad) samt att trycket i hoger kammare — en reflektion av resistansen i lilla
kretsloppet — normaliseras. Hogerkammartrycket kan ofta métas i den insufficiens som
finns i trikuspidalklaffen. Den forsatta langsiktiga uppfoljningen koncentreras pa
mitralklaffunktionen, vanligen graden av insufficiens men stenos kan ocksa foreligga. I
bagge fallen finns risk for att ett hogt tryck i vanster formak transporteras dver
lungkérlbadden och ger pulmonell hypertension. Ett 6kat tryck i vénster formak kan dven
dilatera detta och orsaka rytmrubbningar.

Pulmonell hypertension

I beskrivningen ovan framgér att barn med DS 4r mer reaktiva i sin lungkérlbadd och
intrycket ar att de loper hogre risk for storningar i den postnatala omstillningen oberoende
om de har hjértfel eller inte. Det &r oklart om denna patientgrupp har hdgre incidens av
”primér” pulmonell hypertension och denna diagnos bor 6vervigas hos alla med DS
oberoende av om de har hjartfel eller inte. Diagnosen &r ofta svar att stdlla men kan
misstdnkas genom eko-kardiografi, EKG men hjértkateterisering dr diagnostisk.

Symptomen kan vara synkope (allvarliga fall) men annars dkad uttréttbarhet, minskad
gangstriacka, forhdjning av BNP (beta-natriuretic protein), ett blodprov som okar vid
hjartsvikt).

Kérlring

Begreppet kirlring innebér att aorta/aortakérlen och eller pulmonal kérlen har ett onormalt
forlopp. Dessa avvikelser kan vara omojliga att diagnotisera med ultraljud och kraver MRT
eller CT eller esofagusrontgen med kontrast. Den vanligaste avvikelsen ér att det foreligger
en sé kallad a.lusoria vilket betyder att ho armartér avgar som sista kéirl pé aortabagen och
forloper mellan kotpelaren och esofagus. Man kan behdva operera detta om barnet har
svéljningproblem. Andra typer av kérlringar, ofta i kombination med hogerstélld aortabége,
kan péverka trachea eller bronker och orsaka andningsproblem.

Endokarditprofylax

Nyttan av endokarditprofylax har varit starkt ifrigasatt. Nya riktlinjer har kommit ut 2012.
Indikation for profylax inskrénker sig till tiden 3 ménader efter en hjirtoperation och i
Ovrigt endast till patienter med nedsatt immunforsvar.

Anders Jonzon
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Neurologi

Det foreligger inga missbildningar i hjdrnan men farre neuron och senare myelinisering.
Under fostertiden dr huvudomfanget normalt men efter fodelsen och méarkbart de 3 forsta
ménaderna vixer huvudet sémre 4n for andra barn. Det finns en speciell tillvaxtkurva for
barn med Downs syndrom (DS).

Utveckling

Niéstan alla barn med DS utvecklar en psykisk utvecklingsstérning.Utvecklingsstdrningen
omfattar sdvil sprak-, som motorisk och kognitiv utveckling. Nagra fa barn med DS har
normal begdvning inom det lagre intervallet, 8-10 % har en lindrig psykisk
utvecklingsstérning, dvriga medelsvar till svar. 1Q varierar for de flesta mellan 30 och 70.
Det é&r inte helt klarlagt vad som é&r orsak till utvecklingsstérning vid DS, mycket forskning
pagar for att hitta bakomliggande genetiska mekanismer.

Grov- och finmotorisk utveckling ar férdrdjd men med tidiga 6vningsprogram fran
sjukgymnast och/eller arbetsterapeut kan den motoriska utvecklingen gynnas. Utvecklingen
foljer samma monster som hos andra barn. Genomsnittligt 1ar sig barn med DS att rulla runt
vid 5-6 ménaders alder och sitta vid 8-12 manaders alder. Ovriga milstolpar kommer senare,
barnen kryper vid 12-18 méanader och borjar gé vid 15-75 manaders alder.

Barn med DS har en senare sprakutveckling och uppfattar ljud annorlunda. Att
kommunicera genom kroppssprak kan dock vara tidigare utvecklat 4n hos andra barn. Barn
med DS har specifika grammatiska problem, och ofta ocksé uttalsproblem. Sprakforstaelsen
ligger ofta hogre an den aktiva sprakformagan. Korttidsminnet kan vara kortare dn
forvéntat. Foraldrar bor uppmuntras att hitta en spraktraningsmodell som passar de och
barnet. Alternativ kompletterande kommunikation (AKK) med tecken som stod och/eller
bilder ar ett viktigt hjalpmedel for kommunikation och ska initieras tidigt, senast fran 1 érs
alder.

Habiliteringsinsatser ska erbjudas alla barn med DS direkt efter fodelsen. Team med
sjukgymnast, logoped, specialpedagog, kurator och psykolog foljer barnet under uppvéxten.
Med tidiga 6vningsprogram har det visat sig att barnens utveckling stimuleras sa att
milstolpar nés tidigare.

Manga barn med DS f6ds litt underburna. Detta tillsammans med en ofta omogen
oralmotorik gor att det kan ta langre tid att etablera amning. Barn med DS behdver ofta fler
dagar pa BB dn andra barn i motsvarande gestationsalder for att 14ra sig étteknik. Ibland
behover amning kompletteras med alternativa tekniker, kopp, flaska eller nasogastrisk sond.
En del barn behdva ha detta ocksa en tid i hemmet. Om inte barnet mognar till ett
sjalvstandigt dtande ska gastrostomi overvégas, senast vid 6-12 manaders alder. Vissa barn
med DS har motilitetsproblem och detta kan vara en risk for aspiration (se
Gastroenterologi). Vid dtproblem behdver barnet foljas av ett team med lékare, dietist,
sjukskoterska pa barnklinik eller habilitering.

Utvecklingsbeddmning av psykolog sker pa habilitering senast infor skolstart. Om

begavningsutredning visar 1Q <70, dvs psykisk utvecklingsstorning, har familjen rétt att
ansOka om plats i sdrskola. Barnen kan saledes borja i grundskoleklass, som integrerad

21



sdrskoleelev i grundskoleklass eller borja i sdrskoleklass. Vid behov ska
begavningsutredning upprepas vid senare tillfalle, oftast i skolhdlsovardens regi.

Epilepsi

Ca 10 % av barnen utvecklar epilepsi (att jimfora med ca 30% hos vuxna). Samma
behandling ges som for andra barn alltefter epilepsiform. Infantil spasm (West syndrom) ér
dock vanligare och mer svarbehandlad. Man vet inte om den autism vissa barn utvecklar
kan vara en f6ljd av att de haft infantil spasm(jamfor ockséd autismférekomst vid andra
syndrom!).

SOmnstOrning

Smé barn kan storas av mjuka luftvégar, hypoton tunga, adenoider och forstorade tonsiller
och kan behova operation. (OSAS, se Ovre luftvigar).

Barn med DS och ADHD eller ASD har ofta sémnstérningar. Vid ADHD ofta
insomningssvéarigheter och vid ASD en kombination av problem med insomning, frekventa
uppvaknanden och tidigt uppvaknande med ett totalt mindre sémnbehov.

Kroppsliga orsaker ska uteslutas. Det kan handla om f6rstoppning, smérta av annan
orsak tex seros otit eller nattlig epilepsiaktivitet. Detta behover atgiardas adekvat. Om
problem kvarstar ska somndagbok foras i hemmet i ett par veckor. Detta for att se grad av
insomningssvarigheter, nattliga uppvaknanden och tidigt uppvaknande.

Sedvanliga somnrutiner ska genomforas. Boll-eller kedjetdcke kan vara bra.
Melatoninbehandling, med framfor allt effekt pa insomning, kan dérefter provas.

Depression
Depression kan upptréida i senare tonaren, men oftast kring 30-arsaldern. Det &r viktigt att
inte forvaxla depression med tidig demensutveckling, symtombilden ar dock olika.Det

krévs sérskild kunskap for utredning och behandling. Barn och ungdomar under 18 ér bor
remitteras till barnpsykiater.

Barbro Westerberg, Karen Jahnke, Ulrika Wester Oxelgren
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Neuropsykiatri

Neuropsykiatrisk problematik som Attention-deficit-hyperactivity-disorder (ADHD) och
Autism-spectrum-disorder (ASD) ér dverrepresenterat vid Downs syndrom. Det foreligger
en Okad frekvens av problem med uppmaérksamhet och koncentration, liksom hyperaktivitet
och impulsivitet vid DS, dock utan sdkra uppgifter om forekomst. ADHD symtom kan inte
forklaras enbart som en del i barnets utvecklingsstérning. Idag uppskattas prevalensen av
ASD vid DS till 5-10 %, klart hogre 4n hos normalpopulationen (1 %). Man har visat att
barn med DS och ASD har svérare utvecklingsstorning dn barn med enbart DS.

ADHD

Det ar angeldget att barn med kombinationen DS och ADHD identifieras. Vid misstanke om
ADHD boér screening goras med SNAP-IV-formulér till foréldrar och
forskola/skola/kortidsboende. Om screening bekraftar misstanke om ADHD bor sedvanlig
utredning, inklusive begavningstestning goras. Diagnos beddms sdkrast fran ca 5 ars alder.
Barn med svar ADHD som har pétagliga problem trots adekvat pedagogik i hem och skola
kan prova behandling med lakemedel, metylfenidat eller atomoxetin. Insittning och
kontroller enligt sedvanlig rutin.

AutismspektrumstOrning

Barn med bade DS och ASD har ett svart utgangsldage. Ofta kan de barnen inte tillgodogdra
sig AKK och saknar ddrmed bade bilder och tecken som kommunikationsstod. Pa grund av
ASD far barnen ocksé svérigheter med det sociala samspelet med s&vél andra barn som
vuxna. Det &r vanligt med beteendeproblematik hos dessa barn, kanske delvis som tecken
pa frustration dver bristande formaga att gora sig forstddda. Den teoretiska begavningen hos
individer med DS och ASD ér ofta lag da de ofta har en svar psykisk utvecklingsstorning,
vilket i sig dr en forsvarande faktor.

Vid svarighet med socialt samspel och kommunikation, vid repetitiva beteenden och
selektivt dtande bor ASD missténkas. Utredning ska ske pé sedvanligt sitt, med ADOS-
observation och ADI-intervju. Begavningstest ska goras. Utredning kan ske tidigast frén 3
ars alder. Tidig identifiering av barn med DS och ASD ger mgjlighet att anpassa
pedagogiken i forskolan/skolan med hénsyn till autism och att informera och végleda
fordldrarna.

Barn med DS och ADHD eller ASD har ofta sémnstérning. Vid ADHD ofta
insomningssvérigheter och vid ASD en kombination av problem med insomning, frekventa
uppvaknanden och tidigt uppvaknande (se avsnittet Neurologi — somn).

Ulrika Wester Oxelgren, Marcus Westin
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Odontologi

Kliniska tecken och symptom

Nedsatt muskeltonus i ldpparna, tungan och mjuka gommen kan medfora nedsatt forméaga
att suga i nyfoddhetsperioden samt svérigheter med tuggning, svéljning, ljudbildning och
Ovriga orofaciala funktioner. De nasala luftvdgarna ar ofta tranga och delvis blockerade som
resultat av fortjockad slemhinna. Detta leder ofta till munandning. Tungan ar protruderad
och pa tungryggen kan det istillet for en mittfara finnas tvé langsgéende faror (tungdiastas).
Ibland kan tungan forefalla stor, men det beror pé att den ar hypoton. Hos vissa barn ar
tungan inte passiv utan mycket rorlig.

Tandutvecklingsstorningar ar vanliga hos patienter med Downs syndrom (DS).
Tandframbrottet 4r ofta forsenat och tandagenesier liksom formavvikelser (t ex mikrodonti,
tappténder och korta rétter) dr vanliga. En underutvecklad maxilla, tranga luftvigar,
hypoton ldppmuskulatur och tungprotrusion forstirker utvecklingen av olika typer av
malocklusioner sdsom underbett, korsbett och oppet bett.

Lag salivsekretion och munandning gér muntorrhet vanligt. Muntorrhet kan bland annat
bidra till 6kat tandslitage p& grund av erosion. Bruxism (tandgnissling), 4ven dagtid, kan ge
ytterligare nedslitning av tdnderna.

Nedsatt immunforsvar och avvikande inflammationssvar tillsammans med foérsdmrad
munhygien, tandsten och mikroorganismer leder till hogre férekomst av gingivit
(tandkottsinflammation) och parodontit (tandlossning). En annan vanlig infektion i
munhélan dr candidos (svampinfektion).

Behov av behandling

Tidig beddmning av orofacial funktion gors av logoped. Samarbete mellan logoped och
specialist 1 barntandvérd ar nddvéndigt om behandling med intraoral stimuleringsplatta dr
aktuell. Det vetenskapliga underlaget for det langsiktiga virdet av traning med gomplattor
ar dock dnnu begrénsat.

Vid sex manaders alder dr det lampligt att informera om den sena tanderuptionen och
vikten avmunvérd for att etablera goda munhygienvanor. Aven innan tinderna har kommit
fram behdver gommen och insidan av kinderna hallas fria frdn matrester. Tidig tillvinjning
och inskolning till tandvéard &r viktigt och regelbundna besok for munhygienuppfdljning hos
tandhygienist eller profylaxtandskoterska rekommenderas fran cirka tre ars alder eller
tidigare vid behov. Inskolningsbesoken far anpassas till barnets kognitiva formaga. Vid
varje besok ska slemhinnorna beddmas med avseende pa svampinfektion. Den markant
okade risken for parodontitutveckling redan i yngre tondren motiverar tit kontakt med
tandvarden hela livet med tyngdpunkt pa forebyggande insatser. Ett samarbete mellan
allméntandvérd och den specialiserade barntandvarden ér ofta nddvéndigt for basta
omhéndertagande av barn med DS.

Tandframbrott och bettutveckling bor foljas noga. Rontgen for anlagsbestimning tas
lampligen i attaarséldern. Ortodontikonsultation gors vid behov, dven i de fall man bedomer
att det kan bli svart med kooperationen till aktiv tandregleringsbehandling. Niar ménga
permanenta tandanlag saknas bor behandlingen planeras langsiktigt i en multidisciplinir
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grupp av specialisttandldkare med mélséttningen att behova ersétta sa fa tinder som majligt
med protetik.

Vid kraftig bruxism och tecken pé tandslitage kan bettskena som skydd utforas.

Hos patienter med medfott hjértfel kan antibiotika som endokarditprofylax vara
indicerad vid tandbehandling dér det finns risk for blodning(se Kardiologi).

Det kan finnas en 6kad risk for subluxation av halsryggraden vid DS och man bor darfor
undvika att dra och vrida i patientens nacke i samband med tandbehandling(se Ortopedi).

Mot bakgrund av att det 4r mycket vanligt att vuxna personer med DS saknar tinder,
bade pa grund av parodontit och medfédda tandagenesier, kan det bli aktuellt med
protetiska erséttningar. Typ och omfattning far anpassas till patientens forméga att
kooperera till tandbehandling. Ett fatal fallbeskrivningar av behandling med tandimplantat
vid DS finns, men prognosen pé lang sikt dr ofullsténdigt kénd.

Personer med DS har kraftigt 6kad risk for oral ohédlsa och har darfor ett behov av
kontinuerlig uppf6ljning och behandling inom tandvarden med tonvikt p& forebyggande

atgirder — hela livet.

Birgitta Bergendal, Georgios Tsilingaridis, Johanna Norderyd
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Ortopedi

Atlanto-axial och atlanto-occipital instabilitet

I litteraturen anges forekomsten av atlanto-axial instabilitet hos patienter med Downs
syndrom (DS) vara mellan 10 och 30 %. 1-3% av dessa barn har besvir. Enligt géllande
evidens finns ingen anledning att utfora radiologisk screening av halsryggen hos
asymtomatiska patienter. Information om risken for atlanto-axial eller &ven atlanto-
occipital instabilitet kan ges till fordldrarna redan initialt.

Vid symptom som smaértor i1 halsryggen, radikuldra smartor, svaghet, spasticitet, gang-
svarigheter, blés- eller tarmrubbningar eller andra myelopatiska symptom ska foréldrarna ta
kontakt med barnets ansvarige lédkare for beddmning. Vid misstanke om instabilitet
remitteras barnet for en radiologisk och ortopedisk undersdkning. I vissa fall kan en
steloperation i aktuellt omrade i halsryggen behova utforas.

Evidensgraden for att vissa idrottsaktiviteter som fotboll, brottning, ridning och
studsmatta som fritidsaktivitet ska undvikas ar lag vid ett negativ neurologiskt
undersokningsfynd. Fordldrarna bor informeras om att det vid atlanto-axial eller atlanto-
occipital instabilitet finns en eventuellt 6kad risk for ryggmérgsskada i samband med vissa
idrottsaktiviteter. Paraolympiska kommittén har utfardat sdrskilda rekommendationer for
hur deltagare med DS ska screenas.

Vid missténkt instabilitet rekommenderas en radiologisk utredning med funktionsbilder
infor en intubationsnarkos eller andra ingrepp dér halsryggraden manipuleras.

Skolios

Mellan 7 % och 9 % av barn med DS utvecklar en skolios. Korsettbehandling forhindrar
inte progress av skoliosen i samma utstrdckning som hos andra barn med skolios och
behovet av kirurgi &r storre. Oftast har dessa patienter hjéartopererats i spadbarnsaldern.
Patienter med DS ska utredas och behandlas som andra barn med idiopatisk skolios med i
forsta hand ryggundersokning via skolhidlsovarden. Rontgenundersdkning och remiss till
ortopeden ska overvégas vid forekomst av en skolios.

Hoftinstabilitet och Hoftledsluxation

Hoftinstabilitet forekommer hos 2-5% av patienter med DS. Den forsta hoftundersokningen
gOrs rutinméssigt av barnlikare i samband med barnets fodelse som del av den allmidnna
hoftscreeningen. Hoften undersoks med s.k. Ortolanis, Barlows och Palméns test. Vid
avvikande undersokningsfynd (larassymmetri, instabilitet, positiv Ortolanis, Barlows eller
Palméns test, hereditet och/eller sdtesbjudning) remitteras barnet till barnortoped for
bedomning. Vid instabilitet, luxerbar eller luxerad hoftled behandlas barnet som andra barn
med héftledsinstabilitet enligt klinikens rutiner.

P& grund av den generella ledlaxiteten och avvikande anatomi hos barn med DS kan
behandlingen vara svar och kirurgiska ingrepp i hoften kan behovas.
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Mer typiskt dr dock en primart stabil hoft, som senare utvecklar instabilitet. Hos barn
med DS bor hoften undersokas klinisk ytterligare en gang mellan 7 till 10 &rs alder. Bade
habituella och akuta luxationer i héftleden forekommer. Akuta luxationer dr smértsamma
och leder till hilta och ovilja att belasta benet. Rontgenundersokning verifierar fyndet och
hoften reponeras slutet i narkos. Predilektionsaldern &r 7 till 8 ar. Habituella luxationer
forekommer efter det att barnet har borjat ga. Hoften luxeras och reponeras spontant och
brukar inte vara smértsamt. Risken med dessa ar utveckling av dysplasi och senare artros.
Diagnosen kan vara svér och oftast behdvs slatrontgen med provokationsbilder dar hoften
provoceras ur led. Behandlingen &r i forsta hand icke-operativ med abduktionsgips under 3-
6 méinader hos yngre barn. Kirurgisk behandling av dessa hofter kan vara mycket
problematisk och kraver ofta bade mjukdels- och skelettingrepp. Vid utveckling av
symtomatisk artros i vuxenalder kan hoftplastik bli aktuell.

Hoftfyseolys

Hoftfyseolys ar en glidning av epifysen i forhéllande till 1arbenshalsen. Incidensen av
hoftfyseolys hos patienter med DS ligger pa 1.3 %, vilket ar betydligt hdgre &n i
normalpopulationen. Risken for postoperativa komplikationer t.ex. fortsatt glidning efter
osteosyntes och caputnekros i hoftleden &r ocksa hogre. Diagnosen kan ofta vara svar pa
grund av kommunikationsproblem. Vid hélta, smartor i hoft- eller knéleden eller ovilja att
belasta benet ska rontgenundersdkning av hoftleden utforas.

Patellofemoral instabilitet
Patellofemoral instabilitet finns hos 10-20% av patienterna med DS men ér séllan
invalidiserande. Risken 6kar med 6kad ledlaxitet. Behandlingen &r i forsta hand icke-

operativ med sjukgymnastik och knéortoser. Ibland kan kirurgisk atgard bli nddvandig for
att uppna stabilitet.

Plattfot

Plattfot finns hos 2-6% av patienter med DS. Plattfoten ar séllan rigid. Formanpassade
skoinldgg i kombination med stadiga skor kan hjilpa till med att stodja fotvalvet och
underlétta gingférmagan. Vid svérare former kan en ankel-fot-ortos behdvas.

Yasmin D Hailer
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Ogon

Ogonmanifestationer ir vanliga vid Downs syndrom (DS) och beskrivs i 45 - 70% i olika
studier. De vanligaste 6gonproblemen ar brytningsfel, nedsatt ackommodation, skelning
och/eller nystagmus. Dessutom forekommer katarakt, blefarit, tarvigsproblem, epikanthus
och avvikande dgonspringor, irisanomalier (Brushfieldspots), slingriga retinalkarl och
keratokonus.

Typen av 6gonproblem varierar med éldern, alltifran medfodd katarakt hos nyfodda till
keratokonus och tidigt debuterande katarakt hos tonaringar och unga vuxna. Nedan beskrivs
nagra av de vanligaste 6gonmanifestationerna:

Brytningsfel och ackomodationssvaghet

Brytningsfel och ackommodationssvaghet ér vanliga och forekommer hos dver 50% av barn
med DS. Framforallt ses 6versynthet (hyperopi) och astigmatism. Man bor vara liberal med
att forskriva glasdgon och barn och unga vuxna dr ofta betjianta av dubbelslipade glaségon
pga délig ackommodation. I detta sammanhang bor ocksa betonas att vuxna med DS kan
utveckla presbyopi (&lderssynthet) tidigare 4n annars brukligt och ddrmed bli i behov av
lasglasogon.

Skelning

Skelning ses hos drygt en fjardedel av personer med DS. Oftast forekommer inétskelning,
men Ovriga typer av skelning ses ocksa. Det dr viktigt att barn med DS och skelning far
adekvata glasogon tidigt for att mojliggora normal synutveckling och i bésta fall ett normalt
djupseende. For ovrigt handlaggs skelningen pa sedvanligt satt.

Nystagmus

Nystagmus forekommer i 6kad omfattning vid DS, men associeras inte alltid som brukligt
till skelning eller neurologisk avvikelse. Det har beskrivits vara vanligare hos barn som har
hjartfel och som har opererats for sddana.

Blefarit och tarvagsproblem

Blefarit (6gonlocksinflammation) och tarvéigsproblem ér vanligare hos barn med DS &n
andra barn och behandlas pé sedvanligt vis.

Katarakt

Katarakt (grastarr) forekommer dels som en medfodd typ, men oftare med debut runt 20-
arsaldern och uppat. Pga 6kad forekomst av medfodd katarakt ar det mycket viktigt att
undersoka rod reflex i 6gats pupill under de forsta levnadsveckorna och utesluta, alternativt
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uppticka, katarakt. Vid forekomst av medfodd katarakt bor barnet omedelbart remitteras till
Ogonlékare for bedomning och for kirurgi. Idag dr man liberal med att i samband med
katarakt-operationen implantera en konstgjord intraokulérlins, som mojliggor lattare
uppfoljning postoperativt &n om kontaktlinser anvinds. Den andra typen av katarakt, som
debuterar i 6vre tonaren till tidiga vuxenlivet, bdr man vara uppmérksam pé senare, vilket
gor att 6gonkontroller dd ocksa ar viktiga.

Keratokonus

Keratokonus innebér en central fortunning av 6gats hornhinna, vilket kan leda till uttalade
brytningsfel med forsdmrad syn och komplikationer som akut svullnad (hydrops) av
hornhinnan. Detta tillstdnd behandlas oftast med hornhinnetransplantation, vilket kréver tita
aterbesok och behandling med 6gondroppar (steroider), vilket kan vara svart hos personer
med DS. En ny teknik med s.k. "cross-linking" anvénds nu i tidigt skede vid keratokonus,
for att stabilisera hornhinnan. Denna teknik forutsétter en nadgot mer frekvent uppfoljning i
Ovre tondren och hos unga vuxna personer med DS, for att fainga upp de med eventuell
keratokonus som skulle kunna vara aktuella for denna behandling.

Uppfoljning och riktad screening

I Sverige presenterades 6gonmanifestationer och forslag till 6gonuppfoljning vid DS i
Lakartidningen 2002. I Norge finns ocksa rekommendationer for 6gonscreening och
uppfoljning av personer med DS och i USA har American academy of pediatrics nyligen
uppdaterat sina riktlinjer. Dessa program &r timligen likvardiga och podngterar alla vikten
av regelbunden uppfoljning, med start i nyfoddhetsperioden avseende forekomst av
medfodd katarakt.

Riktlinjer

Neonatalt, fore 1 manédlder — Rod reflex? Kongenital katarakt?

9-12 man alder — Brytningsfel? Skelning?

2-3 arsalder— Brytningsfel, skelning, ackommodation?

Vartannat ér till 10 &r - Brytningsfel, skelning, ackommodation?

Vart 3:e ar till 25 ar - Ackommodation, katarakt, keratokonus?

Vid nagon form av avvikelse eller patologi intensifieras kontrollerna pa sedvanligt vis.

Sammanfattningsvis kan sédgas att barn med DS har en klart 6kad férekomst av
Ogonproblem jamfort med normalpopulationen och ménga olika orsaker till synnedséttning.
De har ocksa ett 6kat behov av glaségon och ofta av dubbelslipade glas. En god synfunktion
ar visentlig for optimal livskvalitet. Eftersom denna grupp av patienter inte alltid sjalva
soker dgonlédkare, &r det av stor vikt med riktad screening och livslang 6gonuppfoljning.
Tidigare riktlinjer for 6gonscreening och uppfdljning &r aktuella &dven i dag, med viss
modifikation med avseende keratokonus som debuterar i tonaren eller tidigt i vuxenlivet
och dir en ny behandling har tillkommit, vilket gor att kontrollerna mellan 15 och 25 ars
alder har intensifierats nagot, se ovan.

Gerd Holmstrom

29



Oron - horsel

Horselnedsittning dr vanligt hos barn med Downs syndrom (DS) och kan paverka deras
utveckling negativt. Dérfor ar det viktigt att horseln kontrolleras regelbundet under
uppvéxten - speciellt under de forsta levnadsaren. De har dven 6kad risk for kronisk otit
vilket innebdr att 6ronkontroller &r viktiga.

Sekretorisk mediaotit

Sekretorisk mediaotit (SOM — otosalpingit, 6ronkatarr) dr den vanligaste orsaken till
horselnedséttning hos barn med DS. 50-70 % har det i dldrarna 3-5 ar. SOM kan forekomma
redan vid fodelsen, men kan dven debutera senare under forsta levnadsaret. Orsakerna ar
forsamrad funktion i 6rontrumpeten (hypotoni, anatomiska faktorer), litet mellanansikte
med relativt stor adenoid samt 6kad benigenhet for ldngdragna dvre luftvagsinfektioner
(omoget immunsystem).

Vid tecken till I&ngdragen SOM (>3 ménader) rekommenderas rorséttning for att
normalisera horseln. Kvarstdende tubardysfunktion i kombination med dkad
infektionsbendgenhet kan innebdra upprepade rorsittningar under barndomen.
Horselgéngsstenos kan forsvara rorsittningen. Under forsta levnadséret kan en alternativ
behandling vara horapparater eller benledd forstarkning pa sk soft band.

Adenoidektomi/abrasio kan forbéttra ndsandning och minska besvar av kronisk snuva.
Detta bor goras med forsiktighet pga risken for avvikelser i halsryggen. Enligt en Cochrane-
studie ses endast marginell effekt pd horselnedséttning pga SOM, men effekt hos vissa
undergrupper av barn, t.ex. vid DS, har inte uteslutits. Enligt den svenska SBU-rapporten,
som giller barn utan DS, har dock abrasio lika god effekt pa horseln uppmaitt efter 6
manader som rorsittning. Abrasio rekommenderas dér efter andra rorséttningen.

Horselgangsstenos

Horselgéngsstenos forekommer hos 40-50 % av barn med DS, vilket kan férsvara
trumhinne- och horselbedémning speciellt under de forsta 2-3 levnadsiren. Oronvax kan
ytterligare forsvéra bedémningen, varfor DS-barn med benédgenhet till vaxbildning
rekommenderas behandling med vaxldsande 6rondroppar infor 6ron/hérselundersokning.
Tympanometri kan anvdndas om trumhinnan &r svar att visualisera. Vid horselgangsstenos
rekommenderas forhojd barton vid denna undersdkning.

Sensorineural horselnedséttning

Sensorineural horselnedséttning (SN-HNS) ér en ovanlig orsak till horselnedséttning hos
barn med DS och kan ses hos ca 4-7 %, vilket dr hogre dn hos normalpopulationen (0.5 -
1%). SN-HNS behover inte vara medfodd utan kan debutera senare under barndomen.
Progressiv horselnedsattning har beskrivits. Kronisk mediaotit som orsak till SN-HNS
forekommer men &r ovanligt.
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Konduktiv horselnedséattning
(permanent ledningshinder — ej sekretorisk mediaotit)

Efter rorsittning uppges att kvarstdende ledningshinder féorekommer hos upp till 25% av
barn med DS. Detta kan bero pa medfodda avvikelser i mellanoérat, men dven som
resttillstand efter l&ngdragna 6roninflammationer. Det &r mdjligt, men inte bevisat, att tidig
rorsattning kan minska forekomsten av permanent ledningshinder. Konservativ behandling
med hdrapparater rekommenderas fére mellanorekirurgi.

Akut mediaotit

Akut mediaotit bor behandlas med antibiotika under atminstone tidig barndom vid DS pga
det omogna immunforsvaret. Rorséttning har rekommenderats vid minst 3-5 akuta
mediaotiter per ar.

Kronisk mediaotit

Kronisk mediaotit dr tre gdnger s& vanligt vid DS jamfort andra barn med
utvecklingsstorning och kan leda till atrofisk trumhinna, atelektatiskt mellanora och
cholesteatomutveckling. Det dr mdjligt att tidig rorséttning och noggrann uppfoljning kan
forhindra denna utveckling, men evidenslédget dr oklart.

Balansproblem

Sen motorisk utveckling har hos barn med DS ofta bedomts bero pa hypotoni. P& senare &r
har man med CT/MRT sett avvikelser i innerorats balansorgan. Det ar ként att vissa barn
med SOM fér béttre balans efter rorséttning, men detta &r inte studerat hos barn med DS.

Sprakutveckling

DS medfor en forsenad tal- och sprakutveckling. Barnen har &ven en sdmre kognitiv
forméga att kompensera for dven en létt horselnedséttning. Vida indikationer bor déarfor
tillampas for horselforbéttrande atgirder, rorsattning eller horapparater.

Kontroller
Foljande kontrollprogram rekommenderas, men bor anpassas efter individen.

Nyfodd - 1 man: Neonatal horselscreening (otoakustiska emissioner, TEOAEoch/eller
automatiserad hjarnstamsaudiometri, aABR). Vid avvikelser bor barnet remitteras for
diagnostisk horselundersokning. Horselnedsattning bor vara diagnosticerad vid 3 ménaders
alder och horapparatutprovning pébdrjad vid 6 ménaders alder.

6 manader: Oronstatus hos dronspecialist Aven om hérseltestet var normalt vid fodelsen. Vid
oronsjukdom (SOM) och/ eller misstanke om horselnedséttning planeras for fortsatt
uppfoljning och forsok till horselmétning. Horapparater alternativt vid behov rorsittning.

12 ménader: Horselundersokning med observationsaudiometri, kompletteras girna med
TEOAE. Om detta inte dr mojligt gors objektiva horseltest i narkos/sedering. Vid
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hérselnedséttning och SOM rekommenderas rorsittning och om detta ej dr mojligt
rekommenderas horapparater.

1-6 &r: Horselundersokning minst en gang per ar. SOM dock vanligt och horselmétningar
osikra i denna alder vilket ofta medfor titare kontroller. Atgirder (ror, hdrapparater) inom

vida grénser med hénsyn till sprakutvecklingen.

7-18 ar: Horseltest vid 7, 10, 13, 15 och 18 &rs alder avseende barn utan 6ronsjukdom och
normala horseltest. Individuell anpassat kontrollprogram for vriga.

Carina Frykholm
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Ovre luftvagar

Obstruktivt somnapnésyndrom (OSAS)

Stord nattsomn med eller utan paverkan pé syresdttningen nattetid hos barn leder ofta till
problem med uppfodningen och till en generell hAimning av barnets utveckling. En vanlig
orsak till stérd somn hos barn med Downs syndrom (DS) &r snarkningar och obstruktivt
somnapné-syndrom (OSAS).

Bakgrund

Snarkningar och obstruktiva andningsuppehall (apnéer) uppstar da passagen av luft genom
svalget forhindras pga anatomiskt tranga forhallanden, och/eller sénkt muskeltonus. Detta
sker nattetid dd muskeltonus inte récker till for att hélla luftvigen 6ppen. Nér andetagen
upphor helt, eller sjunker till en kritisk niva, sjunker syremédttnaden i blodet. Da
andningsdriven fungerar normalt kommer apnéen s& smaningom brytas pga att CO, halten
stiger och/eller O, halten sjunker, sdmnen stors och muskeltonus dkar. [ samband med detta
kan man ofta se en 6kning av puls och blodtryck, och en stérning av sémndjupet och orolig
somn. Det upprepade negativa intrathorakala trycket i samband med apnéerna kan, i sin
mest uttalade form, obehandlat leda till pulmonell hypertension och cor pulmonale.

Riskfaktorer for snarkning och sémnapné hos barn r stora tonsiller och/eller kortel
bakom nésan (adenoid), 6vervikt, underutvecklat mellanansikte och mandibel,
(forhallandevis) stor tunga och hypotoni. Ett samband finns ocks& mellan hypothyreos och
somnapné. Ett flertal av dessa riskfaktorer dr dverrepresenterade hos barn och ungdomar
med DS. Det finns ocksé indikationer pa att manga personer med DS har en avvikande
autonom reglering som kan leda till centrala apnéer. I en frisk barnpopulation &r
prevalensen snarkning uppskattad till 6 % och OSAS mindre dn 3 %. Hos barn med DS ar
prevalensen somnapné betydligt hogre, mellan 31 och 100 %.

Foraldrarna bor informeras kring risken, och vid upprepade tillféllen tillfragas om
misstidnkta symtom pa somnapné: snarkning, oregelbunden, ljudlig andning, orolig s6mn,
dagsomnighet, koncentrationssvarigheter mm. D& det &r en relativt délig korrelation mellan
vad fordldrarna uppger, och hur andningen ter sig nattetid bor, om misstanke om somnapné
finnes, barnet genomga en nattlig andningsregistrering alternativt polysomnografi. Om inte
forr bor alla barn med DS négon géng innan 4 érs dlder genomgé en nattlig registrering.

Behandling

For barn dr ofta reduktion av adenoiden (korteln bakom nésan) och/eller tonsillerna ett
forstahandsalternativ. Tva faktorer dr hér viktiga observanda: risken for postoperativa
komplikationer ar klart hogre vid DS 4n for 1 vrigt friska barn (speciellt hos barn yngre &n
tre &r); och farre &n 50 % botas av kirurgi. Continuous positive airway pressure (CPAP) ar
en alternativ behandling liksom trakeostomi. Overvikt bér undvikas i mdjligaste man, och
ndstdppa behandlas. Det ar viktigt att ha i atanke att, liksom hos dvriga barn, finns det en
potentiell regress av symtomen i takt med att barnet véxer.
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Laryngomalaci

Laryngomalaci, en tendens till kollaps i larynx vid inandning som kan ge ett hogt
andningshinder och stridor, dr verrepresenterat hos spida barn med DS. Hos de flesta av
dessa barn gér andningsarbetet lugnt trots biljud och varken syreséttningen eller
viktuppgéngen péverkas. Ett fatal barn med allvarligare former behdver opereras.

Aven andra luftviigshinder, s som trakealstenos pga kompletta trakealringar, &r
Overrepresenterat hos barn med DS, om &n mycket séllsynt.

Malin Svensson, Arne Linder
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Specialistforeningar

Foljande specialistfOreningar star bakom vardprogrammet i sin respektive del

Svenska BarnlakarfOrbundet
www.blf.net

BLF:s delfOrening fOr endokrinologi och diabetes
Svenska fOreningen fOr pediatrisk gastroenterologi, hepatologi och nutrition
Svensk neuropediatrisk forening

Svensk barnkardiologisk fOrening

Svensk barnkirurgisk fOrening

www.slf.se

Svensk ortopedisk fOrening
www.ortopedi.se

Svensk forening for pediatrisk ONH
www.sponh.se

Svenska pedodontifOreningen
www.spf.nu

Svensk fOrening fOr obstetrik och gynekologi
www.sfog.se

Barnoftalmologiska klubben/Sveriges Ogonlakarforening
www.swedeye.org

Svensk medicinsk audiologisk fOrening
www.smaf.se
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Ovriga ldnkar

Svensk habilitering

www.habiliteringschefer.se

For information om fOrdldrastd, se sarskilt

www.habiliteringschefer.se/ebh/foraldrastod/foraldrastod.html

Syndromcentrum, Akademiska barnsjukhuset, Uppsala

www.akademiska.se/syndromcentrum

Svenska Downforeningen

www.svenskadownforeningen.se
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Odontologiska Institutionen, JOnkOping

Georgios Tsilingaridis, 6vertandldkare, Barntandvarden, Eastmaninstitutet, Stockholm

Ortopedi

Yasmin D. Hailer, avdelningsldkare, Barnortopedi, Ortopedkliniken, Akademiska sjukhuset,
Uppsala

(i samarbete med Richard Wallensten, Stockholm, G6ran Hansson, GOteborg samt Bjorn TjernstrOm,
Uppsala)

Ogon
Gerd HolmstrOm, professor/Overlékare, Neuroinstitutionen/oftalmiatrik, Akademiska
sjukhuset, Uppsala

(i samarbete med Regionansvariga barnoftalmologer)

Oron - h0rsel

Carina Frykholm, audiolog/ST-lékare i Klinisk genetik, Akademiska barnsjukhuset,
Uppsala

(synpunkter frén Svensk Medicinsk Audiologisk Forening har inhdmtats)

Ovre luftvagar

Malin Svensson, med dr./Overldkare, Oron- nés och halskliniken, Akademiska sjukhuset,
Uppsala

Arne Linder, docent/6verlakare, Oron- nds och halskliniken, Akademiska sjukhuset,
Uppsala
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Tabell Forslag till uppfoljning for barn med DS

tidpunkt undersdkning mal utfort
nyfodd + | Pa BB/neonatalavd:

forsta Initialt foraldraromhénder-

manad tagande med kurator och PAL.

FISH/kromosomanalys.
Information om DS.

Hb, Vita+diff, Trc .

Tas vid misstanke om TMD.
Kardiologisk screening/ UKG.
Medfddd hjartfel/Pulmonell
hypertension? Vid avvikelse

Remiss 6gonlakare. fortsatt individuell uppféljning.

Kongenital katarakt?, uppféljning.
Remiss 6ronlékare. Hdorseldiagnostik, uppféljning.
Remiss habilitering. Kurator, sjukgymnast, logoped.
Efter hemgang: Langsiktigt arbete av hab.team — i
Kontakt habilitering. samarbete med PAL.

Besok hos PAL efter behov.
Etablera kontakt med BVC.

3 méanader | Besok hos PAL.

alder Tillvéaxt? Down-specifik kurva
Atande/aspiration? Behov av dietist? Sond?

6 manader | Besok hos PAL.

alder Tillvéxt, nutrition? Behov av dietist?
Atande/aspiration? Behov av gastrostomi?
Obstipation/GERD? Hirschprungs sjukdom? Remiss

barnkirurg?

OSAS-symtom? Remiss fOor andningsregistrering?

) Informera om 6ron/hérselproblem.
Oronundersokning, horseltest | SOM? Behov av ror/hdrapparat?

vid misstanke om Information tandsprickning och
horselnedsattning. munvard.
Remiss Tandvard.
1ar Besok hos PAL.
fT4, TSH. Om patologiska: Hypotyreos?
TPO, TG Fortsatt med arliga
kontroller.
Mun/tandhélsa? Etablerad kontakt med tandvard?
Celiaki? Vid HLA-prov neg, ingen
HLA DQ2/DQ8 ytterligare provtagning.

Om patologiska: S-IgA, TGA | Remiss barngastroenterolog?
Vid Ig-A brist: Gliadin-IgG.

S6mn/OSAS symtom? Remiss for andningsregristrering?
Brytningsfel/skelning/ackomodati
Ogon- och synundersokning. on. Behov av glasdgon?

Horselnedséttning/SOM, se ovan.
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tidpunkt undersodkning mal utfort
Oron- och hérselundersokning. | Vid normalt horsel/Gronstatus pa
bada 6ronen- arliga kontroller.
2ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ar.
Om positiv DQ2/DQ8 vid 1 ar | Celiaci? Remiss till
ska TGA tas. barngastroenterolog?
Ogon- och synundersokning.
) Brytningsfel/skelning/ackomodati
Oron- och horselundersdkning. | on. Behov av glaségon?
Horselnedséttning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/Gronstatus pa
bada 6ronen- arliga kontroller.
3ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ér.
Autismscreening. Overvéag autismutredning enligt
rutiner.
Tandvard. Senast 1:a besok.
Oron- och horselundersdkning. | Horselnedséttning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/Gronstatus pa
bada éronen- arliga kontroller.
Aar Bestk hos PAL. Se besok PAL 1 ar.
Nattlig andningsregistrering Remiss om ej utfort tidigare.
Ogonundersokning.
Brytningsfel/skelning/ackomodati
) on. Behov av glasdgon?
Oron- och horselundersdkning. | Horselnedsattning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/6ronstatus pa
bada éronen- arliga kontroller.
5ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ar.

ADHD-symtom?

Om positiv DQ2/DQ8 vid 1 ar
ska TGA tas.

Oron- och hérselundersokning.

SNAP-IV formular, ev utredning
enligt rutiner.

Celiaci? Remiss till
barngastroenterolog?
Horselnedséttning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/Gronstatus pa
bada 6ronen- arliga kontroller.
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tidpunkt undersodkning mal utfort
6ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ar.
Utvecklingsbeddmning Infor skolstart, av psykolog.
Ogonundersokning. Brytningsfel/skelning/ackomodati
on. Behov av glasdgon?
) Horselnedséttning/SOM, se ovan.
Oron- och horselundersokning. | Vid normalt horsel/6ronstatus pa
bada éronen- arliga kontroller.
7ar Besdk hos PAL. Se bestk PAL 1 ar.
Hoftsmarta/instabilitet/halta? Hoftledsluxation/Perthes? Ev
Oron- och horselundersokning. | rontgen, remiss barnortoped.
Horselnedséttning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/Gronstatus pa
bada 6ronen- arliga kontroller.
8ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ar.
Ogonundersokning. Brytningsfel/skelning/ackomodati
on. Behov av glasbgon?
Parodontit? - profylax och
Tandvard - Rontgen av tander | behandling. Tandutveckling?
for anlagsbestamning.
Qar fT4, TSH. Hypotyreos?, se ovan.
Ev besok hos PAL.
10ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ar.
Samtal pubertet. Menstruation/preventivmedel.
Ogon- och synundersokning. Brytningsfel/skelning/ackomodati
on. Behov av glasbgon?
Oron- och hérselundersokning | Horselnedsattning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/Gronstatus pa
bada 6ronen- arliga kontroller.
Om positiv DQ2/DQ8 vid 1 ar | Celiaci? Remiss till
ska TGA tas. barngastroenterolog?
11ar fT4, TSH. Hypotyreos?, se ovan.
Ev besdk hos PAL.
12ar Bestk hos PAL. Se besok PAL 1ar.
Depression? Ev remiss barnpsykiatri
13ar fT4, TSH. Hypotyreos?, se ovan.

Ogon- och synundersokning.

Oron- och hérselundersokning.

Ev besok hos PAL.

Ackomodation/keratokonus/katara
kt?

Horselnedséttning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/6ronstatus pa
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tidpunkt undersodkning mal utfort
bada éronen- arliga kontroller.
14ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ar.
15ar fT4, TSH. Hypotyreos?, se ovan.
Ev besok hos PAL.
Oron- och hérselundersokning. | Horselnedsattning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/Gronstatus pa
bada 6ronen- arliga kontroller.
16ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ar.
Ogon- och synundersdkning. Ackomodation/keratokonus/katara
kt? Harefter kontroll var tredje ar
Om positiv DQ2/DQ8 vid 1 ar  |till 25 ar.
ska TGA tas. Celiaci? Remiss till
barngastroenterolog?
17ar fT4, TSH. Hypotyreos?, se ovan.
Ev besok hos PAL.
18ar Besok hos PAL. Se besok PAL 1 ar.
Overfora till vuxensidan.
Oron- och hérselundersokning. | Horselnedsittning/SOM, se ovan.
Vid normalt horsel/Gronstatus pa
béda 6ronen- arliga kontroller.
Vid varje | S6mn? OSAS?
besok Mun/tandhélsa?
efterfraga | Obstipation/GERD?

Hoftsmaérta/instabilitet/hélta?
Nacksmarta/instabilitet?
Infektioner/Infektionskénslighet
n

Autism/ADHD?

Behov av avlastning?
Tillvaxt/Atande?

Overvag rontgen/remiss (barn-
ortoped)

Behov av profylax?
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