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Medeloverlevnad vid Downs

syndrom
» 1920 5 ar
1955 13 ar
« 1974 34 ar
» 1989 57 ar

2002 60 ar



PROBLEM FRAN

NERVSYSTEMET

 Utvecklingsforsening 100%
(Medel 1Q 40-50; Range 25-80)

« Beteendeproblem (Autistiskt beteende, 8-
22%)

« ADHD (0-44%))

» Epilepsi (Infantil spasm hos sma barn 4%)
(Toniska kramper hos vuxna 20-50%)

» Depressioner (30%)

« Demens (50% vid 54 ars alder)



Utvecklingen vid Downs
syndrom upp till 5 ars alder

= Halva aldern +
3 manader



Den psykomotoriska utvecklingen
vid Downs syndrom

« Grovmotoriska utveckling

_|_
 Finmotoriska utveckling +/-
 Soclal-emotionell utveckling ++

» Sprakliga utveckling -
« Abstrakt tankande -



Down syndrom - depression

Vid Down — 11-35%

Annan psykisk utvecklingsstorning 4%
Debut 29,5 ar (11-50 ar)

Kvinnor vanligare ar man

Vanligaste symtom
— Nedstamdhet
— Minskat Intresse



Mycket vanliga symtom

Minskat intresse
Nedstamdhet

Okad utvecklingsforsening
Gratmildhet

Forlust av energi
Aptit/viktstorning



Behandling

 Antidepressiv farmakologisk behandling
— SSRI preparat
— Tricykliska antidepressiva
— Litium
— Valproat, karbamazepin
— thyroideahormon

« Kognitiv beteendeterapl
» Soclalt stod



Demensen vid Downs syndrom

50% har fatt symtom vid 54 ars alder

Liknar Alzheimers sjukdom med amyloid-
Inlagringar och s.k. plaque och tangels

Forefaller ha ett snabbare forlopp an vanlig
form av Alzheimers sjukdom

Alla med DS far den inte och medelaldern
stiger. Det finns manga med DS som blir
aldre an 70 ar



Demens - depression

» Misstank depression om:
—<35ar
— Ingen klar minnesstorning
— Episodisk beteende regression
— Forandrad affekt, vegetativa symtom
— Framtradande psykotiska symtom




Skillnader mellan demens och
depression vid Downs syndrom

Depression

Drar sig undan
Yngre an 40 ar
Andrad aptit

Andrat somnmonster

Ingen forlust av
formagor

Demens

Drar sig undan

Aldre an 45 ar
Forsamrade formagor
Minnesstorning ff.
spatial

Epilepsi

Stel gang,
’Parkinsonlik™



Beteendeproblem hos unga vuxna
med Downs syndrom

« Mer Stereotypier
 Langsamma
« Perserverande
« Okad rutinbundenhet
« Andrade matvanor, oftast 6vervikt
* ROr sig mindre
e Andrat sdmnbehov
Depression? Demens? ASD, Psykos?



Vad vet man om ADHD och Autism
vid DS?

« ADHD ar vanligt men ej hur vanligt. | en Israelisk studie
angavs 44%

« Autism-spectrum-disorder (ASD) ar rapporterat men
prevalensen okand. | en studie 5-10% 1 en aldre studie
8% och nyligen rapporterades 22%

* |ngen totalpopulationsstudie vad galler ADHD och ASD
vid DS ar gjord.



Mal med studien

Kartlagga prevalensen av AS
parn/ungdomar 5 - <18 ar i U

D vid DS hos
ppsala lan (65 st)

Kartlagga prevalensen av AD
lan

HD vid DS 1 Uppsala

Kartlagga graden av utvecklingsstorning (1Q) |
relation till ASD och ADHD problem vid DS

Behandla barn med ADHD och DS med

centralstimulantia-lakemedel

(CS) och studera

effekten pa 1Q och inlarningsférmagan

Behandla barn med ASD med specifik traning och
lara foraldrarna detta samt studera effekt av

programmet



Metoder och Material

» Material: Alla barn och ungdomar med DS (3-
18 ar gamla) boende i Uppsala lén (65 st).

« Metoder: Prova de screening-formular som
finns for ASD- och ADHD-diagnostik hos barn
utan DS.

» De barn som faller i1 screening kommer
genomga sedvanlig ASD- eller ADHD
utredning med psykolog och lakarbedomning



fortsattning

* De barn med ADHD som faller ut kommer
dubbel-blint behandlas med CS/placebo
(6+6 manader)

 Studien av ASD sker 1 en samnordisk + UK
studie. Malet ar att skapa pedagogiska
hjalpmedel for barn med DS som aven har

ASD.



Hjart-Lungproblem vid Downs
syndrom

Medfott hjartfel (50%) ffa. AV-defekt

Snabbt utvecklande av hogt lungkarlstryck
hos de med medfott hjartfel

Klafflackage (mitralisinsufficiens) hos
aldre

Somnapnéer (med cor pulmonale, >30%o)



Blasljud hos aldre hjartfriska
personer med Downs syndrom

» Lackage over klaffarna p.g.a. ledslapphet

« Ger nastan aldrig symtom

« Kraver antibiotika vid smutsiga
operationer t.ex. tandextraktioner



PROBLEM FRAN MAG-
TARMKANAL
» FOrstoppning
« GE-reflux (Halsbranna)
« Glutenintolerans 5%



Ogonproblem vid Downs
syndrom och pubertet

Brytningsfel (70% darav 30% narsynthet)
Nystagmus (ofrivilliga 6gonrorelser)
Infektioner 1 6gonlockskanten

Forvarvad gra starr

Skelning



Problem fran Oron-Munhala-
Svalg vid Downs syndrom

Mellandreproblem (ledningshinder)
Upprepade 6roninfektioner

Vax pga tranga horselgangar
Neurogen horselnedsattning
SOmnapneer

Missbildade tander, men mindre karies
Tidig tandlossning



Ortopediska problem vid Downs
syndrom beroende pa ledslapphet
Problem fran puberteten och senare

 Luxation I halskotpelaren (10-30% instabila)
« Knéskalsluxation (10-20%)

« Breda framfotter med sk Hallux Valgus

« Hoftledsluxationer

 Lindrig skolios (7-9%)

» Plattfothet (2-6%)



Hormonproblem vid Downs
syndrom

Skoldkortelhormonbrist (30-50%)

Giftstruma (Overproduktion av skoldkortel
hormon 10%)

Kortvuxenhet beroende pa
tillvaxthormonbrist (ovanligt)

Typ 1 Diabetes
Infertilitet hos man (Kvinnor fertila)



Slutlangd vid Downs syndrom =

Halva faderns langd +
Halva moderns langd
+/- 6.5 cm (beroende pa kon)
-18-20 cm



Tillvaxtdata vid Downs syndrom 18 ar
gamla

Kvinnor Langd 1475+ 6cm Vikt 54 + 7,5 kg
Man Ladngd 1615+ 6 cm Vikt 61+ 8,5kg
1/3 Gverviktiga 1 Sverige, >70% 1 USA

Testisvolym  10-12 ml

Tidig pubertet och tidig menopaus



IMMUNOLOGISKA
PROBLEM

« Barnleukemi (2%; 20 ggr vanligare), ej pubertet.
Betydligt mindre cancer

* Infektionskanslighet (50%) slutat vid pubertet

» Okad benégenhet att drabbas av Autoimmuna
sjukdomar
— Skoldkortelhormonrubbningar (30-50%)
— Glutenintolerans (>5%)
— Alpoeci (Haravfall) (2-4%)
— Juvenil diabetes (2%)



Preventivmedel vid Downs

syndrom
P-stav att foredra med hormon alternativt
Koppar
P-spruta (Risk for viktokning)
P-piller (Svart att skota)
Akut P-piller vid misstanke oskyddat sex




Symtom av brist pa
skoldkortelhormon

Dalig langdtillvaxt

Overvikt

Torr hud

Forstoppning

Om tidigt 1 livet utvecklingsforsening
Langsamhet

Kalla hander

(Langsam puls)




Skoldkortelfunktionen vid
Downs syndrom

Medfddd hypothyroidism (CH) ar 20 ggr
vanligare vid DS (1%)

Arftlig form av CH ér inte kopplad till
kromosom 21

Brist pa skoldkortelhormon ar rapporterat hos
mellan 13% och 50%, beroende pa alder

Giftstruma forekommer hos 3-7%




Symtom glutenintolerans

Dalig tillvéxt
Muskelslapphet

Stor utspand buk

Diarréer eller férstoppning
Brist pa sparamnen t.ex. zink



Cehliaki hos barn med Downs
syndrom

» 26% hade forhdjda serumnivaer av anti-
gliadin-antikroppar

* 6,6% hade forhojda anti-endomycie-
antikroppar

« Minst 5% hade celiaki vid tunntarmsbiopsi



Rekommendationer vi
kortvuxenhet Downs syndrom

« Kontrollera skoldkdrtelhormonnivaerna
(TSH, T4) arligen i barnaaldern och var
annat till var tredje ar i vuxen alder

 Kontrollera antikropp mot tunntarm (Celiaki)
vid 7, 10, 13, 15 och 18 ars alder)

» GOr hos barn en slutlangdsprognos

* Om inget stammer, ta IGF 1 och uteslut GH-
brist

« Folj langdtillvaxt pa specifika tillvaxtkurvor



Vardprogram Downs syndrom
Puberteten

Nutrition, (Overvikt?)  « Preventivmedel?
Thyroideatest arligen Subluxation halsrygg?

Glutenintolerans  Ortopediska problem
Oron och horsel (fotter, knan)

Ogon behov av glas « Infektionsanamnes
Tandlossning - Beteende problem,
Sémnapnéer ADD, autistiska drag?

» Depression?



Vardprogram Down syndrom
Vuxna

Horsel (sensineural Beteendeproblem
horselnedsattning?) . Demens/depression
Ogon (katarakt?) » Hjartbedémning
Skoldkortelfunktion (mitralisinsufficiens)
Preventivmedel Ortopediska problem



