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FORORD
RHABU skal som regional kompetansetjeneste i Helse Sgr-@st bidra til god kvalitet og sterre
likeverdighet i spesialisthelsetjenestens tilbud til barn og unge med habiliteringsbehov. Ett av
virkemidlene er a utarbeide kunnskapsbaserte retningslinjer for utredning og oppfeglging av ulike
pasientgrupper.
Retningslinjen for oppfglging av barn og unge med Down syndrom er na klar for implementering i
Helse Sgr-@st. Vi haper retningslinjen vil bidra til forutsigbar og god oppfalging i
spesialisthelsetjenesten, og at den ogsa vil veere nyttig for fagpersoner i andre deler av

hjelpeapparatet, szrlig i den kommunale helse- og omsorgstjenesten og i utdanningssektoren.

RHABU star som utgiver av retningslinjen og er ansvarlig for oppdatering nar ny kunnskap tilsier at
det bgr gjgres.

Vi gnsker a takke alle som har bidratt med stor arbeidsinnsats i utarbeidelsen av retningslinjen.

Oslo 3.februar 2017

May @stby Bjgrg Halvorsen

radgiver RHABU leder RHABU
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1. Innledning

Om Down syndrom

Down syndrom (trisomi 21) er en medfgdt genetisk tilstand. Den vanligste arsaken er et
ekstra kromosom pa kromosompar 21 (ca. 95 %). Ved «translokasjon» vil et ekstra
kromosom 21 feste seg pa et annet kromosompar enn 21 (ca. 4 %), og ved «mosaikk» vil det
forekomme et ekstra kromosom 21 i noen celler (1 %).

| felge medisinsk f@dselsregister blir det hvert ar fgdt 70 — 80 barn med Down syndrom i
Norge, et tall som har holdt seg noenlunde stabilt etter ar 2000 (1).

Synet pa personer med Down syndrom og deres utviklingsmuligheter har endret seg med
arene. | dag er holdningen at de skal kunne leve gode og innholdsrike liv, utvikle seg og ha
gode muligheter for deltakelse. | fglge International Classification of Function (ICF)(2), er et
barns deltakelse i en livssituasjon resultat av et komplekst samspill mellom personlige
faktorer, som barnets kjgnn, alder og preferanser, type og grad av funksjonsnedsettelse, og
det fysiske og sosiale miljget. ICF representerer et rammeverk i habilitering, og ber ligge til
grunn ved planlegging og gjennomfgring av habiliteringstiltak.

Til tross for en rekke fellestrekk som skrastilte gyespalter, brede og korte hender, hypotoni,
kortvoksthet med mer, er det viktig @ understreke den store variasjonen man kan se hos
disse barna. De aller fleste har en utviklingshemming, og Down syndrom er til na den mest
vanlige enkeltstaende arsak til utviklingshemming. Graden av utviklingshemming varierer.
Det samme gjelder omfanget av tilleggsvansker, som for eksempel hjertefeil, sansedefekter,
kommunikasjons- og sprakvansker. Hvert enkelt barn ma som fglge av dette vurderes
individuelt, ut fra sine spesifikke ressurser og utfordringer.

Det lave antallet barn med Down syndrom som fgdes arlig, sammen med gkt risiko for ulike
tilleggsvansker, tilsier at Down syndrom ma betraktes som en sdpass sjelden og kompleks
tilstand, at det for de fleste kommuner ikke vil vaere mulig a ha tilstrekkelig kompetanse til a
mgte de behov for oppfplging som mange av disse barna har. Dette er bakgrunnen for at vi
anbefaler regelmessig oppfalging fra spesialisthelsetjenesten i tillegg til de kommunale
tjenestene.

Ulike instanser og tjenester for barn og unge med habiliteringsbehov

Det er mange instanser og aktgrer i samfunnet som skal bidra til at det enkelte barn med
Down syndrom skal kunne leve et mest mulig selvstendig liv og delta i samfunnet ut fra egne
forutsetninger og gnsker. Habiliteringstiltak kan omfatte alle livsomrader og det er den
enkelte persons behov som avgjgr omfang og innhold.

Habilitering i kommunehelsetjenesten og i spesialisthelsetjenesten er beskrevet i Veileder
om habilitering, rehabilitering, individuell plan og koordinator (3).

Kommunen eller bydelen har hovedansvaret for de fleste tjenester som barn med Down
syndrom og deres familier kan ha behov for. Naerhetsprinsippet gjelder forutsatt ngdvendig
kompetanse. Helse- og omsorgstjenesten har ansvaret for den kommunale habilitering og
skal koble inn andre instanser ved behov. Alle med behov for langvarige og koordinerte
tjenester har rett til 3 fa oppnevnt en koordinator som skal sgrge for oppfelging av den
enkelte, sikre samordning og fremdrift av arbeidet med individuell plan (IP) (3).



NAV har en rekke hjelpe- og stgnadsordninger som er aktuelle for foreldre som har barn
med nedsatt funksjonsevne. Informasjon om dette finnes pa nettsiden til Barne- ungdoms og
familiedirektoratet.

Fastlegen skal ivareta oppfelgingen av bade somatisk og psykisk helse, og har det
medisinskfaglige koordineringsansvaret.

Habiliteringstjenesten for barn og unge (HABU) skal ivareta mange av
spesialisthelsetjenestenes oppgaver overfor barn med habiliteringsbehov, ogsa barn og unge
med Down syndrom. De skal yte helsehjelp nar det er behov for mer spesialisert kompetanse
enn det kommunen har, szerlig nar det er snakk om barn med sjeldne tilstander som fgrer til
sammensatte og komplekse vansker.

HABUs oppgaver overfor barn og unge med Down syndrom kan omfatte utredning,
diagnostisering, kartlegging, behandling, trening, pasient- og pargrendeopplaering samt
veiledning til kommunale samarbeidsparter. Veiledningen skal bidra til at kommunen har
kompetanse til 3 I@se sine oppgaver, og gjelder helsemessige forhold. Det kan ogsa
innebzere veiledning til personell utenfor helsetjenesten nar dette er ngdvendig for a ivareta
helsemessige forhold. HABU skal samarbeide med og koordinere sine tjenester med andre
instanser som har kontakt med familien, bade i kommunen og i andre deler av
spesialisthelsetjenesten. Derfor skal ogsa HABU oppnevne en koordinator, og i noen tilfelle
en kontaktlege for det enkelte barnet som fglges opp over tid.

Barn med Down syndrom skal ogsa vurderes med tanke pa behov for spesialpedagogisk
hjelp, tilpasset opplaering og spesialundervisning. Pedagogisk-psykologisk tjeneste (PPT) i
kommunen eller bydelen har ansvar for a vurdere dette og kan sgke bistand fra for eksempel
Statped dersom de selv ikke har ngdvendig kompetanse. Utredninger som gjgres av HABU vil
ogsa ha betydning for tilrettelegging i barnehage og skole.

Samarbeid mellom helse- og omsorgssektoren og utdanningssektoren om barn og unge med
habiliteringsbehov er viktig og er beskrevet i en veileder utgitt av Utdanningsdirektoratet og
Helsedirektoratet (4).

Om retningslinjen

Denne retningslinjen gir faglige anbefalinger for spesialisthelsetjenestens utredning og
oppfelging av barn og unge (0-18 ar) med Down syndrom. Den vil ogsa kunne veaere nyttig for
helsepersonell som har et oppf@lgingsansvar i kommunehelsetjenesten, og fagpersoner som
mgter barn og unge med Down syndrom og deres familier i andre deler av helse- og
omsorgssektoren og i opplaeringssektoren.

| felge oppdraget skal retningslinjen ha hovedfokus pa HABUs oppgaver. Den gir ogsa
anbefalinger for fastlegens oppfglging av enkelte medisinske forhold.

Retningslinjen er avgrenset til problemstillinger som er spesifikke for personer med Down
syndrom, med noen fa unntak. For eksempel kapittelet om foreldrestgtte, som vil veere
relevant for alle foreldre som far et barn med en funksjonshemming. Utvalget avtema er
videre basert pa de behov for kunnskapsoppsummering som HABUene har beskrevet.

Anbefalingene i retningslinjen er veiledende. Individuelle vurderinger av behov hos det
enkelte barnet, og ulike forhold ved de kommunale tjenestene vil kunne fgre til bade
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hyppigere og sjeldnere kontakt med spesialisthelsetjenesten enn det som anbefales i denne
retningslinjen. Den enkelte pasients rett til medvirkning og samtykke til helsehjelp ma ogsa

ivaretas i henhold til bestemmelsene i Forskrift om habilitering og rehabilitering, individuell

plan og koordinator (5).

Retningslinjen baserer seg pa oppsummert kunnskap fra forskning. | tillegg er erfaringer fra
HABUene vektlagt som en viktig kunnskapskilde. Brukerrepresentanter har ogsa kommet
med innspill i ulike faser av arbeidet. Arbeidet med retningslinjen er mer inngaende
beskrevet i kapittel 14 om metode og kunnskapsgrunnlag.

Retningslinjen er organisert i kapitler etter tema. Under hvert tema presenteres oppgaver
for HABU fgrst. Deretter kommer en omtale av temaet og hvilken oppfglging som kan veaere
aktuell, basert pa oppsummering av kunnskap. Her er anbefalt oppfglging ut over HABUs
oppgaver tatt med. | vedleggene er tidsplan for oppfelging i HABU og oppgaver for andre
deler av spesialisthelsetjenesten og fastlegen, satt inn i tabeller for a lette oversikten.

Referanser

1. Folkehelseinstituttet 2015. Faktaark om Down syndrome er tilgjengelig fra www.fhi.no.

2. WHO 2001. International Classification of Functioning, Disability and Health.

3. Helsedirektoratet 2015. Veileder om habilitering, rehabilitering, individuell plan og koordinator,
tilgjengelig fra www.helsedirektoratet.no

4. Utdanningsdirektoratet og Helsedirektoratet (1S-2396). Veilederen «Barn og unge med
habiliteringsbehov — Samarbeid mellom helse- og omsorgssektoren og utdanningssektoren om barn og
unge som trenger samordnet bistand» er tilgjengelig fra www.helsedirektoratet.no

5. Helse- og omsorgsdepartementet 2012. Forskrift om habilitering og rehabilitering, individuell plan og
koordinator er tilgjengelig fra www.lovdata.no



2. Anbefalt oppfelging i HABU — alle tema

Foreldrestgtte

Alle foreldre bgr fa tilbud om en individuell samtale innen barnet er 3 mnd.

Alle barn og deres foreldre bgr fa tilbud om en gruppesamling i Igpet av 1. levear og
ved 3-4 ar, sammen med andre barn med Down syndrom.

Barn og ungdom bgr fa tilbud om gruppesamling sammen med andre med
utviklingshemming, ved 10-12 ar og 16-18 ar.

Alle foreldre bgr fa tilbud om en gruppesamling sammen med andre foreldre til barn
og ungdom med psykisk utviklingshemming nar barna er 10-12 ar og 16-18 ar.

@vrig oppfelging for a stette foreldre i sin rolle bgr skje etter individuell vurdering av
behov. Henvisning til andre deler av hjelpeapparatet kan vaere aktuelt.

Kunnskap om familiers mulige belastninger og virksomme tiltak som styrker
foreldrerollen bgr formidles til kommunale instanser gjennom for eksempel kurs,
informasjon, veiledning etc.

Samspill, kommunikasjon og sprak

Det bgr gjgres en individuell vurdering av samspill, kommunikasjon og sprak ved 3-4
mnd., 10-15 mnd., 3-4 ar, 5-6 ar og 10-12 ar. | forbindelse med disse konsultasjonene
bgr man vaere oppmerksomme pa tegn pa autismespekterforstyrrelser (ASD) og
eventuelt henvise til videre utredning for dette. Konsultasjonen ved 5-6 ar bgr
samkjgres med kognitiv vurdering, (se kap.5). Fokus for de ulike aldre framgar av pkt.
2.1.

Ved behov gjgres ogsa en vurdering av kommunikasjon og sprak ved 16-18 ar.
Behovet bgr sees i sammenheng med behovet for en ny kognitiv vurdering, (se kap.
5).

Samarbeid og oppgavedeling med lokal Pedagogisk Psykologisk tjeneste (PPT) bgr
avklares nar det gjelder bade utredning og oppfelging av barn i alle aldre.

Foreldre bgr informeres om resultatet av utredningene, og det bgr sgrges for
veiledning til foreldre ved behov.

Resultat av vurderinger og anbefalinger om tiltak bgr gjennomgas sammen med
fagpersoner i barnets naermiljg. Behov for veiledning bgr vurderes individuelt og i
samarbeid med PPT.

Behov for tiltak med alternativ og supplerende kommunikasjon (ASK) bgr alltid
vurderes. Foreldre bgr tilbys AKKtiv Komlgang foreldrekurs eller tilsvarende, nar
barnet er mellom 1% - 2 ar.

Samspill, kommunikasjon og lek i naturlige situasjoner bgr innga som tema i
gruppesamlinger for foreldre.

Ved omfattende vansker knyttet til munnmotorikk, artikulasjon og fonologi bgr
henvisning til logoped vurderes.

Kognisjon og psykisk utviklingshemming

Det bgr gjennomfgres en kognitiv vurdering ved skolestart (5-6 ar), om mulig med
gradering av utviklingshemming. Ved usikkerhet rundt gradering av psykisk
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utviklingshemming, kan diagnosen uspesifisert psykisk utviklingshemming (F79) veere
aktuell.

Det bgr foretas en ny kognitiv vurdering ved 10-12 ar, spesielt dersom det ikke
tidligere er gjort en gradering av psykisk utviklingshemming.

Ved endring i funksjonsniva, og spesielt ved tap av ferdigheter, bgr det gjgres en
helhetlig vurdering der kognisjon/lzereforutsetninger inngar.

Standardiserte tester og kartleggingsverktgy begr sa langt som mulig benyttes.

Familie og andre nzaerpersoner bgr informeres om resultater av utredningen,
tilretteleggingsbehov og prognose.

Barnet/ungdommen bgr informeres om resultatet av utredningen. Informasjonen skal
veaere tilpasset alder og funksjon.

Informasjon om kognitive vansker og utviklingshemming bgr inngd som tema i
gruppesamlinger for foreldre.

Lokalt hjelpeapparat bgr informeres om resultatet av utredning, med dialog rundt
behovet for tilrettelegging og oppfalging.

Motorikk og fysisk aktivitet

Informasjon om motorisk utvikling og laering bgr innga i gruppesamlinger for foreldre
og i forbindelse med kurs eller fagdager for fagpersoner i barnets narmiljg.
Informasjonen bgr omfatte viktigheten av tidlig stimulering.
Foreldre og fagpersoner bgr fa informasjon om risiko for inaktivitet, redusert fysisk
form og overvekt gjennom individuell konsultasjon, gruppesamlinger og temakurs.
En motorisk vurdering bgr innga som en del av den tverrfaglige undersgkelsen ved 3-
4 mnd. og ved 10-15 mnd.
Etter 15 mnd. bgr motorisk vurdering gjgres etter individuell vurdering av behov, for
eksempel:
o Bista med vurdering og veiledning ved omfattende motorisk
utviklingsforstyrrelse eller forsinkelse.
o Vurdere behovet for fotortose, eventuelt sammen med ortoped. Ved behov
henvise videre til ortopedisk poliklinikk.
o Tverrfaglig vurdering/oppfglging ved omfattende vekt- og
aktivitetsproblematikk.

Hverdagsferdigheter (ADL)

Bidra med tverrfaglige utredninger slik at forutsetninger for selvstendighet i daglige
aktiviteter er kartlagt og formidlet til foreldre og samarbeidspartnere.

Informere foreldre i gruppesamlinger og i individuelle konsultasjoner om viktigheten
av tidlig stimulering og fare for «laert hjelpelgshet».

Sosiale ferdigheter og deltakelse

Emosjonell utvikling og gjenkjenning av emosjoner og ansiktsuttrykk bgr veere temai
gruppesamling for foreldre til barn i fgrskolealder, i tillegg til andre utfordringer
knyttet til sosial fungering og deltakelse pa ulike arenaer.



Samhandling og vennskap bgr veere tema i gruppesamling for foreldre og
barn/ungdom ved 10-12 ar og 16-18 ar.

Spiseutvikling, ernaering og vekst

Serge for at eventuelle utfordringer rundt spising og ernaering blir identifisert og
vurdert.

Serge for at medisinske arsaker til spise- og ernaeringsvansker blir utredet og
behandlet.

Sgrge for at barn med omfattende spise- og ernaeringsvansker har kontakt med
ernzringsfysiolog og tverrfaglig spiseteam.

Ha kunnskap om munnmotorisk stimulering og kunne formidle kontakt med
fagpersoner/instanser som kan fglge opp med trening og veiledning.

Gi informasjon og veiledning til foreldre og andre omsorgspersoner om betydningen
av riktig kosthold og fysisk aktivitet for forebygging av overvekt fra barna er sma.

Gi informasjon og veiledning til kommunale samarbeidspartnere om betydningen av
riktig kosthold og fysisk aktivitet for forebygging av overvekt.

Informasjon og veiledning kan i tillegg til individuell konsultasjon gjgres gjennom kurs og
gruppesamlinger.

Renslighet/kontinens

Sgrge for at eventuelle medisinske arsaker til inkontinens er utredet og behandlet.
Gi informasjon til foreldre i forbindelse med enkeltkonsultasjoner og/eller i
gruppesamlinger om forventet utvikling og virksomme tiltak for 8 oppna kontinens
hos barnet.

Bidra til at kommunen har ngdvendig kompetanse til 8 giennomfgre intensiv
renslighetstrening pa en trygg mate.

Pubertet og seksualitet

Pubertet, seksualitet og identitet er tema som bgr tas opp i gruppesamlinger for
foreldre og ungdom.

Gjennomfgre utredning og oppfelging ved omfattende vansker, jamfgr gjeldende
prioriteringsveileder.

Ha rutiner for handtering av mistanke om seksuelle overgrep.

Psykisk helse

Se etter tegn til autismespekterforstyrrelser og ADHD i forbindelse med vurdering av
samspill, kommunikasjon og lek i fgrskolealder, og ved utredning av kognisjon ved 5-6
ars alder. Sgrge for utredning ved mistanke om noen av disse tilstandene.

Sgrge for diagnostisk utredning av psykiske vansker ved behov. Ansvarsforhold
mellom habiliteringstjenesten og psykisk helsevern for barn og unge ma avklares
lokalt, med utgangspunkt i gjeldende prioriteringsveiledere.

Kartlegge funksjonsniva slik at krav og forventninger samsvarer med forutsetninger
hos den enkelte.



e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om det enkelte barns
funksjonsniva, tilretteleggingsbehov, prognose, og hva som gir gkt sarbarhet for
psykiske tilleggsvansker.

e Eventuell medikamentell behandling bgr igangsettes og fglges opp av spesialist i
habiliteringstjenesten eller i psykisk helsevern for barn og unge.

e Psykoterapeutiske tiltak eller samtalebehandling kan vaere aktuelt. Ansvarsforhold
mellom habiliteringstjenesten og psykisk helsevern for barn og unge ma avklares
lokalt ved det enkelte helseforetak.

e Veilede kommunen ved behov etter gjeldende prioriteringsveileder.

Medisinske og nevrologiske tema
Atlantoaxial instabilitet
¢ Informere foreldre og kommunale samarbeidsparter om forekomst og symptomer pa
instabilitet i nakke.
e Vare oppmerksomme pa symptomer i forbindelse med medisinsk/nevrologisk
undersgkelse og henvise videre til utredning og behandling ved behov.

Epilepsi
e Informere foreldre om gkt risiko for epilepsi.
e Oppta grundig anamnese med tanke pa epileptiske anfall ved medisinsk/nevrologiske
undersgkelser.

Fertilitet, gynekologi og prevensjon
e Pubertetsutvikling bgr innga som tema i gruppesamlinger for barn og foreldre nar
barna er 10-12 ar.
e Gynekologiske problemstillinger og informasjon om prevensjon bgr innga som tema
ved medisinske konsultasjoner i HABU ved 10-12 ar og 15 ar. Oppfglging ut over
dette bgr forega hos fastlegen, som ved behov henviser til gynekolog.

Fordgyelse, mage og tarm
e Kartlegge risiko for cgliaki med blodprgver (HLA DQ2 og DQ8) ved 15 mnd. alder.
Informere foreldre om symptomer pa cgliaki og anbefale arlig undersgkelse og
blodprgver hos fastlege ved gkt risiko for cgliaki.
e Vaere oppmerksom pa symptomer pa aspirasjon og gastrogsofageal refluks, og
henvise til utredning og behandling ved behov.

Hjertesykdom
e Sjekke at ultralyd av hjertet (ekkokardiografi) er utfgrt i nyfgdtperioden.
e Oppta anamnese med tanke pa hjertesviktsymptomer, og lytte pa hjerte og lunger
(auskultere) ved de generelle medisinske/nevrologiske undersgkelsene.
e Henvise til barnekardiologisk utredning ved symptomer forenlig med hjertesykdom.

Hoftedysplasi
e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om gkt risiko for
hoftedysplasi og hofteinstabilitet i oppveksten, og hvilke symptomer som kan oppsta.
e Henvise til utredning og behandling ved mistanke om hoftedysplasi.
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Hgrselsvansker

Kreft

Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om hgy risiko for hgrselstap
hos barn med Down syndrom.

Etterspgrre ved alle planlagte konsultasjoner hos lege i HABU om hgrsel blir fulgt opp
og eventuelt henvise til gre-nese-hals (BNH) lege.

Ta hensyn til hgrselsvansker ved utredning av kommunikasjon og kognisjon, og ved
planlegging av tiltak for alternativ og supplerende kommunikasjon (ASK).

Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om gkt risiko for kreftsykdom
og symptomer. Henvise til utredning og behandling ved mistanke.

Nyre, urinveier og genitalier

Informere foreldre og kommunale samarbeidsparter om gkt risiko for anomalier i
nyre og urinveier.
Henvise til utredning ved symptomer pa anomalier i nyre og urinveier.

Synsvansker og gyepatologi

Kontrollere rgd refleks og sjekke for skjeling ved medisinsk/nevrologisk undersgkelse
ved 3-4 mnd.

Oppta anamnese i forhold til synsfunksjon og sjekke for skjeling ved senere
medisinske/nevrologiske undersgkelser.

Henvise til gyelege ved mistanke om gyepatologi og/eller nedsatt syn.

Sjekke at barnet far oppfglging hos gyelege i henhold til denne retningslinjen.
Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om gkt forekomst av
synsvansker.

Sgvnforstyrrelser

Informere foreldre ved medisinske/nevrologiske konsultasjoner om hva som kan
veere symptomer pa sgvnforstyrrelser som er spesifikke for barn med Down syndrom.
Kartlegge sgvnmenster (for eksempel med CSHQ) og spgrre etter tegn pa
sgvnproblemer.

Henvise til polysomnografi/polygrafi ved mistanke om obstruktivt sgvnapne syndrom
(OSAS).

Henvise til klinisk ernzeringsfysiolog og aktivitetsprogrammer ved OSAS kombinert
med fedme.

Henvise til ®NH for adenotonsillektomi ved pavist OSAS eller vedvarende kliniske
tegn pa obstruktivitet i gvre luftveier.

Henvise til lungelege for CPAP/BiPAP behandling etter adenotonsillektomi.

Tannhelse

Informere foreldre om gkt risiko for forstyrret tannutvikling, nedsatt oral helse og
viktigheten av god munnhygiene ved fgrste legekonsultasjon i HABU nar barnet er 3-
4 mnd.

Ved samme konsultasjon, informere om anbefalt oppfglging av den offentlige
tannhelsetjenesten fra ca. 1 ars alder og eventuelt henvise, med mindre dette
ivaretas av kommunens helsetjeneste (fastlege eller helsesgster).
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Tyroideaforstyrrelser
e Undersgke TSH og fritt T4 (blodprgver) ved 3-4 mnd. og ved 10-15 mnd.
e Informere foreldre og fastlege om viktighet av arlige kontroller av stoffskiftestatus.
e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om den gkte risiko for
tyroideaforstyrrelser, og hvilke symptomer man skal vaere oppmerksomme pa.
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2.1. Oppgaver for HABU med fokusomrader pa ulike alderstrinn

Alder

Fokusomrade

Oppgaver

Innen 3
mnd.

Foreldrestgtte

Individuell samtale med foreldrene

3-4 mnd.

Samspill, kommunikasjon og
spiseutvikling

Vurdere samspill og fgrspraklig kommunikasjon
samt gi informasjon og veiledning til foreldre
Vurdere spiseutvikling (inkludert
munnmotorikk) og behov for tiltak

Medisinsk/nevrologisk og
motorisk

Generell vurdering samtidig med motorisk
vurdering

Kontrollere rgd refleks og sjekke for skjeling
TSH/fritt T4 (blodprgve)

Vurdere eventuelle sgvnforstyrrelser
Informere foreldre om tannhelse og henvise til
kommunal tannhelsetjeneste

Sjekke at fglgende er ivaretatt

- hjerteunderspkelse

- ultralyd av hofter

- oppfelging av syn og hgrsel

| Ippet av
1.levear

Foreldrestgtte

Gruppesamling sammen med andre foreldre til
barn med Down Syndrom

10-15
mnd.

Samspill, kommunikasjon,
lek og spiseutvikling

Kartlegge og vurdere kommunikasjon samt gi
informasjon og veiledning til foreldre

Vurdere motoriske forutsetninger for
kommunikasjon, lek og spiseutvikling

Vurdere tiltak i tilfelle spisevansker

Se etter tegn til autismespekterforstyrrelse og
sgrge for utredning

15 mnd.

Medisinsk/nevrologisk og
motorisk

Generell vurdering samtidig med motorisk
vurdering

Sjekke for skjeling

TSH/fritt T4 (blodprgve)

Kartlegge risiko for cgliaki (blodprgve)
Vurdere eventuelle sgvnforstyrrelser
Sjekke at fglgende er ivaretatt:

- oppfelging av syn og hgrsel

- oppfelging av tannhelse

1%-2ar

Kommunikasjon/
Foreldrestgtte

Tilby AKKtiv Komlgang kurs eller tilsvarende for
foreldre (diagnoseovergripende)
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3-4 ar

Foreldrestgtte

Gruppesamling sammen med andre foreldre til
barn med Down Syndrom

Samspill, kommunikasjon,
sprak og lek

Individuell vurdering av sprak/kommunikasjon
og lek

Se etter tegn til autismespekterforstyrrelse og
sgrge for utredning

5-6 ar

Kommunikasjon og sprak

Bred utredning av kommunikasjon og sprak
samordnet med utredning av kognisjon.

Kognisjon og psykisk helse

Kognitiv utredning med gradering av
utviklingshemming om mulig

Se etter tegn til ADHD og
autismespekterforstyrrelse og sgrge for
utredning

Medisinsk/nevrologisk

Generell vurdering

Vurdere eventuelle sgvnforstyrrelser
Kostveiledning

Sjekke at fglgende er ivaretatt:
-oppfelging av TSH/fritt T4 og celiaki
- oppfelging av syn og hegrsel

10-12 ar

Kommunikasjon og sprak

Vurdere sprak og behov for kommunikativ og
kognitiv stgtte. Samordne med utredning av
kognisjon

Kognisjon

Kognitiv utredning (seerlig ved usikker gradering
av utviklingshemming)

Medisinsk/nevrologisk

Generell vurdering

Vurdere eventuelle sgvnforstyrrelser
Kostveiledning

Informasjon om pubertetsutvikling,
gynekologiske problemstillinger og prevensjon
Sjekke at fglgende er ivaretatt:

-oppfelging av TSH/fritt T4 og celiaki

- oppfalging av syn og hgrsel

Foreldrestgtte/tendrings-
tema

Gruppesamling sammen med andre
ungdommer med utviklingshemming
Gruppesamling for foreldre sammen med andre
foreldre til barn med utviklingshemming
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15 ar

Medisinsk/nevrologisk

Generell vurdering

Vurdere eventuelle sgvnforstyrrelser

Kostveiledning

Sjekke at fglgende er ivaretatt:

- oppfelging av TSH/fritt T4 og celiaki

- oppfelging av syn og hgrsel

- oppfelging av prevensjon og gynekologiske
problemstillinger

16-18 ar

Foreldrestgtte/ungdoms-
tema

Gruppesamling sammen med andre
ungdommer med utviklingshemming
Gruppesamling for foreldre sammen med andre
foreldre til ungdom med utviklingshemming

Kommunikasjon, sprak og
kognisjon

Gjgre en individuell vurdering av behovet for en
ny utredning av kognisjon, kommunikasjon og
sprak for 18 ar

Overgang voksen

Vurdere behovet for videre oppfglging i
spesialisthelsetjenesten og sgrge for henvisning
og samarbeid

Se ogsa vedlegg 2 og 3 for tidsplan for rutinemessig oppfelging i HABU og andre deler av
helsetjenesten.
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3. Foreldrestgtte

Oppgaver for HABU

e Alle foreldre bgr fa tilbud om en individuell samtale innen barnet er 3 mnd.

e Alle barn og deres foreldre bgr fa tilbud om en gruppesamling i Igpet av 1. levear og
ved 3-4 ar, sammen med andre barn med Down syndrom.

e Barn og ungdom bgr fa tilbud om gruppesamling sammen med andre med
utviklingshemming, ved 10-12 ar og 16-18 ar.

e Alle foreldre bgr fa tilbud om en gruppesamling sammen med andre foreldre til barn
og ungdom med psykisk utviklingshemming nar barna er 10-12 ar og 16-18 ar.

e (vrig oppfelging for & stette foreldre i sin rolle bgr skje etter individuell vurdering av
behov. Henvisning til andre deler av hjelpeapparatet kan vaere aktuelt.

e Kunnskap om familiers mulige belastninger og virksomme tiltak som styrker
foreldrerollen bgr formidles til kommunale instanser gjennom for eksempel kurs,
informasjon, veiledning etc.

Innledning

Det vitenskapelige grunnlaget i dette kapittelet baserer seg i stor grad pa en svensk rapport
fra 2010 «Férdldrastéd inom barn- och ungdomshabiliteringen» (1), som oppsummerer
forskning pa en systematisk mate. De fleste artiklene denne rapporten er basert pa, kommer
fra engelskspraklige land og omhandler barn med ulike diagnoser, ikke bare med Down
syndrom. Flere studier omhandler sarlig barn med autisme. Vi har likevel vurdert at denne
litteraturen er relevant for a forsta behovet foreldre til barn med Down syndrom kan ha for
oppfelging fra helsetjenesten. Foreldrestgtte omfatter ogsa andre som ivaretar
foreldrerollen, som for eksempel fosterforeldre.

Beskrivelse

A vaere forelder til barn med funksjonsnedsettelse innebaerer for mange perioder med gkt
stress, pkt usikkerhet, gkt behov for st@tte, pkte praktiske og emosjonelle utfordringer,
sammenlignet med det som er vanlig for foreldre til barn uten funksjonsnedsettelse. De
vanlige formene for foreldrestgtte i samfunnet generelt (eks. barnehagepersonale, venner
og familie) dekker ofte ikke behovet for stgtte, som foreldre til barn med
funksjonsnedsettelse kan ha.

De fleste foreldre opplever sterke fglelsesmessige reaksjoner nar de far kjennskap til at
deres barn har en funksjonsnedsettelse. Hvordan dette arter seg, varighet og hvilke
konsekvenser det far, varierer stort (1).

De fleste foreldre til barn med funksjonsnedsettelser gar gjennom en periode med
ambivalente fglelser for barnet med funksjonsnedsettelse, men utvikler ofte en god
folelsesmessig binding til barnet (1).

Forskningen pa hvordan det a fa et funksjonshemmet barn pavirker familiens helse, har
tidligere i stor grad fokusert pa negativ pavirkning; som stress, risiko for skilsmisse og
uheldige konsekvenser for sgsken, mens vi de senere arene ser en dreining mot variasjon i
dette bildet, med mestringsstrategier og resiliens (motstandsdyktighet/utholdenhet) (2-3).
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Det synes likevel som at m@dre kan oppleve en noe forhgyet forekomst av depresjon, 29 %
mot 19 %, hos mgdre til barn uten funksjonsnedsettelse (1-2). Faktorer som bidrar til gkt
risiko er forekomst av atferdsvansker hos barnet og sosiogkonomisk stress som f.eks. lav
inntekt og arbeidslgshet. Faktorer som bidrar til 8 redusere risikoen er psykologiske
mestringsstrategier, personlighetsstrekk og sosial stgtte (1).

| de fleste artiklene som omhandler barn med autisme, fremkommer det at foreldre til disse
barna lever under stgrre stress enn foreldre til barn med andre funksjonsnedsettelser (1)
Dette er relevant, fordi mellom 5-10 % av barn med Down syndrom ogsa kvalifiserer til
autismediagnose. Se kapittel 12 om psykisk helse.

Foreldre i krise kan ha vanskeligheter med a mgte sitt barn og barnets behov, fglelser og
signaler. Det kan medfgre en utrygg tilknytning mellom foreldre og barn, og en ond sirkel der
barnas atferdsvansker og foreldrenes stress og depressive symptom forsterker hverandre
over tid (1).

Dette er forhold som medfgrer at HABU og andre instanser bgr utvise oppmerksomhet
overfor foreldre og deres belastninger, og bidra til a stgtte dem i foreldrerollen.

Foreldrestgtte kan gis gjennom direkte bistand til foreldre og @gvrige familie. Bistand til
barnet for a stimulere til utvikling av kommunikasjon, sprak, motoriske ferdigheter osv.
involverer ogsa foreldrene og kan bidra til a8 redusere foreldrenes stress.

Kompetanseoverfgring og bistand til kommunale fagpersoner kan ogsa indirekte sees pa
som foreldrestgtte. Dette kapittelet omhandler den direkte stgtten til foreldre.

Anbefalt oppfolging

Formalet med foreldrestgtten er & gi informasjon, opplaering, stgtte og veiledning som
grunnlag for @ mestre et familie- og hverdagsliv med barn med Down syndrom. Aktuelle
tema kan vaere ulike stptteordninger fra NAV og kommune, foreldreprosesser, familie og
nettverk, samspill med barnet, hap og mestring. En familiebasert tilnaerming bgr ligge til
grunn for all kontakt med barn, ungdom og familier (1).

Det finnes gjentagende og overensstemmende vitenskapelig stgtte for at familiebasert
habilitering, stressreduserende innsatser med kognitivt innslag og manualbaserte
foreldretreningsprogram, individuelt eller i gruppe, minsker foreldrestress, forbedrer
foreldreatferden, styrker fglelsen av delaktighet og kontroll, og fremmer barnets utvikling
(1). Det finnes derimot ingen tilstrekkelig god eller stor nok studie som sammenligner
effektene av ulike intervensjoner, slik at man kan anbefale enkelte metoder foran andre.

En kombinasjon av tiltak ut fra familiens behov, f.eks. i form av praktisk hjelp (avlastning),
psykologisk stgtte (kognitiv atferdsterapi) og metoder for a redusere barnas atferdsproblem
(foreldretreningsprogram) har vist seg effektive for a redusere foreldrestress (1).
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Familiebasert habilitering

En familiebasert arbeidsmate innebaerer at familien behandles med verdighet og respekt, at
informasjonen gis slik at familien kan fatte vel begrunnede beslutninger, og at familien er
delaktig og ses pa som samarbeidspartner til de profesjonelle (1;4).

Tillit mellom behandlere og foreldre er grunnleggende, og felles mal bidrar til foreldrenes
forstaelse for tiltakenes innhold. Rett utformet og adekvate mal gker effekten av innsats (1).

Foreldretrening

Foreldretrening, «parent training program», defineres som en intervensjon der foreldrene
aktivt forbedrer foreldreferdighetene. Beerende prinsipper for programmene er a gi barnet
positiv oppmerksomhet, ha en klar kommunikasjon, og en gjennomtenkt grensesetting i
foreldreskapet (1;4).

Samtlige studier viser at foreldretreningsprogram, tilpasset barn med funksjonsnedsettelser,
ferer til forbedret foreldreatferd og mindre atferdsvansker hos barnet (1). Eksempler pa
program som inngar i studiene er De utrolige arene (Webster Strattons program), Stepping
Stones Triple P (SSTP) og Signpost. Resultater i forhold til foreldrestress og velbefinnende er
mindre tydelige. Dette kan tolkes som at det sees effekt pa det som intervensjonen er
direkte fokusert pa, nemlig a forandre foreldreatferden.

Foreldreoppleering

Pasient- og pargrendeoppleaering er en lovfestet oppgave for spesialisthelsetjenesten
(spesialisthelsetjenesteloven § 3-8) (5). Hensikten er a gi god mestring og best mulig
livskvalitet. For foreldre er kunnskap om barnets diagnose og funksjon viktig, for a kunne
handtere barnet best mulig. Informasjon om tjenestetilbud og aktuelle stgtteordninger bgr
innga i foreldreopplaeringen. Her har kommunal koordinator for familien en sentral rolle. Det
bor ogsa vaere fokus pa at foreldrene har strategier for a fremme behov i kontakt med
instanser rundt barnet (1).

Sgsken regnes ogsa som pargrende, og bgr gis oppmerksomhet av helsepersonell, ogsa nar
HABU mgter familien. Det a vaere sgsken bgr innga som tema i gruppesamlinger for foreldre
og andre tilbud som har som mal a styrke foreldrerollen. Det vises for gvrig til Veileder om
pasient- og pargrendeoppleering i helse- og omsorgstjenesten (6).

Individuell stgtte eller stgtte i gruppe?

Ulike studier og intervensjoner vektlegger ulik tilnaerming. Bade foreldreoppleering og
foreldretreningsprogram kan forega individuelt og i gruppe. De fleste tilbud som gis til
foreldre i gruppe har et opplaeringsformal. Intervensjoner som tilbys foreldre individuelt er
som oftest basert pa laeringsteori og kognitiv atferdsterapi (1).

Flere studier peker pa at bade individuelle og gruppebaserte intervensjoner har effekt, bade
nar det gjelder barnets atferd, og foreldrenes opplevde belastning og deres opplevelse av

kompetanse (1).

Oppleering i gruppe er i mange tilfeller ressurseffektivt. Det finnes stgtte i forskningen for at
gruppetiltak kan gi god effekt, saerlig nar foreldrene far bruke sine innlaerte ferdigheter
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sammen med sine egne barn. A mgte andre i lignende situasjon er dessuten noe som
foreldre poengterer som veldig verdifullt (1).

Leerings- og mestringstilbudet «Starthjelp» er et gruppetilbud for foreldre som nylig har fatt
barn med nedsatt funksjonsevne. Malet er a styrke familiens mestring av den nye
livssituasjonen (7). Tilbudet er evaluert, og resultatene indikerer at foreldrenes
forventninger til «Starthjelp» jevnt over blir mgtt (8).

Ettersom bade barn og familier er unike kan ikke alle behov ivaretas gjennom gruppestgtte.
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4. Samspill, kommunikasjon og sprak

Oppgaver for HABU

e Det bgr gjgres en individuell vurdering av samspill, kommunikasjon og sprak ved 3-4
mnd., 10-15 mnd., 3-4 ar, 5-6 ar og 10-12 ar. | forbindelse med disse konsultasjonene
bgr man vaere oppmerksomme pa tegn pa autismespekterforstyrrelser (ASD) og
eventuelt henvise til videre utredning for dette. Konsultasjonen ved 5-6 ar bgr
samkjgres med kognitiv vurdering (se kap.5). Fokus for de ulike aldre framgar av pkt
2.1.

e Ved behov gjgres ogsa en vurdering av kommunikasjon og sprak ved 16-18 ar.
Behovet bgr sees i sammenheng med behovet for en ny kognitiv vurdering, (se kap.
5).

e Samarbeid og oppgavedeling med lokal Pedagogisk Psykologisk tjeneste (PPT) bgr
avklares nar det gjelder bade utredning og oppfalging av barn i alle aldre.

e Foreldre bgr informeres om resultatet av utredningene, og det bgr sgrges for
veiledning til foreldre ved behov.

e Resultat av vurderinger og anbefalinger om tiltak bgr giennomgas sammen med
fagpersoner i barnets naermiljg. Behov for veiledning bgr vurderes individuelt og i
samarbeid med PPT.

e Behov for tiltak med alternativ og supplerende kommunikasjon (ASK) begr alltid
vurderes. Foreldre bgr tilbys AKKtiv Komlgang foreldrekurs eller tilsvarende, nar
barnet er mellom 1% - 2 ar.

e Samspill, kommunikasjon og lek i naturlige situasjoner bgr innga som tema i
gruppesamlinger for foreldre.

e Ved omfattende vansker knyttet til munnmotorikk, artikulasjon og fonologi bgr
henvisning til logoped vurderes.

Beskrivelse

Det er stor variasjon i sprak og kommunikasjonsferdigheter hos personer med Down
syndrom. Utfordringer pa dette omradet er blant de mest omfattende vanskene og kanskje
den stgrste barrieren for et selvstendig liv og meningsfull inkludering (1). Sprakutviklingen er
vanligvis forsinket (2). Med henvisning til formelle spraktester beskrives en langsom
fremgang, vanligvis ikke mer enn halvparten av det som forekommer hos barn med typisk
utvikling, men med store individuelle forskjeller (3).

Generelt er spraket svakere sammenlignet med barn med samme mentale alder og
sammenlignet med egen nonverbal funksjon (4). Barn og unge med Down syndrom har ofte
stgrre sprakvansker enn deres kognitive niva skulle tilsi (1;5). Det er ofte et stort sprik
mellom det de forstar og det de kan uttrykke. Sprakforstaelse (reseptivt sprak) synes a veere
en relativ styrke, mens talesprak (ekspressivt sprak) med utydelig eller uforstaelig tale, er et
alvorlig problem for mange (6). En slik forskjell mellom sprakproduksjon og sprakforstaelse
kan registreres allerede fra 18 maneders alder (4).

Ordforrad og sprakforstaelse (reseptivt sprak) gker mer enn fonologiske ferdigheter (uttale
etc.) og auditivt arbeidsminne (3). Barn som kan lese har bedre fremgang pa spraktester enn
jevnaldrende som ikke kan lese (3-4).

19



Sprak og uttalevanskene kan ha sammenheng med kognitive funksjoner, munnmotorisk
utvikling, endrede strukturer i munnhule og stemmekanal med mer. (1;6).

Barn med Down syndrom har stg@rre risiko for bade medfgdt hgrselstap og hgrselstap senere
i livet. For neermere beskrivelse og anbefalt oppfglging, se kapittel 13.8. Det beskrives en noe
motstridende og usikker sammenheng mellom sprakutvikling og hgrselsproblemer (2;4).
Man ma likevel kunne anta at eventuelle hgrselsvansker forsterker problemet med a
oppfatte spraklyder (7).

Mange barn med Down syndrom har en laeringsstil som innebarer at de unngar kognitivt
vanskelige utfordringer, og de strever med abstraksjon, generalisering og tilpasning. De har
bedre visuelt enn auditivt korttidsminne, noe som ogsa kan innebaere vansker med
fonologisk minne. Dette medfgrer at sprakutviklingen ikke blir optimal ut fra barnets
forutsetninger uten ngdvendige tiltak (1).

Vansker med kommunikasjon og samspill kan ogsa veere tegn pa autismespekter-
forstyrrelser. Se kapittel 12 om psykisk helse for neermere beskrivelser.

Farsprdklig kommunikasjon

Grunnlaget for samspill og kommunikasjon dannes i spe- og smabarnsalderen. Fokus pa
ferspraklig kommunikasjon som blikk, turtaking, mimikk, andre bevegelser og imitasjon,
allerede fra barnet er nyfgdt, synes a3 medfgre bedre kommunikative ferdigheter senere (8-
9). Dette gjelder generelt for personer med utviklingshemming. A styrke barnas
lekeferdigheter, samt bruk av egnet kommunikasjonsstgtte i leken er ogsa viktig for
kommunikasjonsutviklingen (8). Flere understreker betydningen av foreldrestgtte som viktig
for a fremme sprakutviklingen hos personer med utviklingshemming (9-11).

Til tross for h@y interesse for sosial kontakt, kan barn og unge med Down syndrom likevel
streve med viktige elementer i felles oppmerksomhet som gyekontakt, og de kan vaere pa
det fgrspraklige stadiet lengre og mer intenst, enn barn med typisk utvikling. Man ser ogsa
en begrenset visuell utforsking av omgivelsene (1).

Babling

Beskrivelser av babling hos barn med Down syndrom er ikke entydige. Noen beskriver at den
ligner pa babling hos barn med typisk utvikling og som lite forsinket (1), mens andre
beskriver stgrre forsinkelser, og nedsatt eller atypisk og mindre ensartet babling (2;5), og
mindre vokal imitasjon (2).

Gester og bevegelser

Barn bruker gester og bevegelser som en naturlig strategi for a gi uttrykk for noe eller gi
respons nar de ikke kan uttrykke seg med ord (7). Gester blir hos personer med
utviklingshemming generelt oftere brukt til 3 be om noe, enn til 8 kommentere (7). | en
studie av barn med Down syndrom, blir bruk av gester beskrevet som en relativ styrke, ogsa i
forhold til barn med typisk utvikling (1). En annen studie (12) nyanserer dette noe. Gester
brukt for a oppna felles oppmerksomhet, (for eksempel a peke pa noe), ser ut til a veere en
relativ styrke, mens deres bruk av instrumentelle gester (brukt for a pavirke den andres
atferd, dvs. @ be om noe), synes a forekomme sjeldnere enn hos barn med typisk utvikling.
Dette kan synes @ ha sammenheng med manglende ferdigheter i problemlgsning (12). Barn
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med utviklingshemming er avhengige av at foreldre eller andre kommunikasjonspartnere
bruker gester eller tegn, og at de responderer raskt nar barna bruker tegn, gester og
lignende (9).

Ordforrad

De fgrste ordene kommer vanligvis rundt to ars alder, men kan ogsa komme senere. Barn
med Down syndrom gker sitt ordforrad i forhold til utviklingsalder, men kan faerre ord enn
barn med typisk utvikling pa samme utviklingsalder (13). De forstar mer enn de kan uttrykke,
og spriket mellom ekspressivt og impressivt ordforrad er langt st@grre enn i befolkningen
forgvrig (4). Spesifikke vansker som utelatelse av deler av ord, korte setninger med fa
funksjonsord og grammatikalske feil, dvs. syntaktiske vansker, er vanlig (3-4;14).

Uttalevansker
Tale- og uttalevansker (fonologi, fonetikk) er vanlige vansker (2;4;6). Se ogsa om
munnmotorisk stimulering i kapittel 9 om spiseutvikling, ernzering og vekst.

Heshet/lav stemme
Heshet og lav stemme, vansker med regulering av luftstrgm og nasalitet er fellestrekk hos
mange barn og unge med Down syndrom og kan bidra til utydelig og uforstaelig tale (6).

Pragmatikk

Nar det gjelder sprak brukt som kommunikasjon i sosial samhandling (pragmatikk), beskrives
motstridende funn, dvs. dels som en styrke, dels ikke (2). Der pragmatikken beskrives som
relativt sterk, ses likevel svakhet pa omrader som for eksempel a initiere et tema til en
samtale (5). A formulere sitt budskap forstaelig er ogsa en utfordring (1). Unge med Down
syndrom viser en relativ styrke nar det kommer til a fortelle (narrative ferdigheter), sa lenge
de har visuell stgtte. Uten denne stgtten husker de mindre enn andre pa samme mentale
alder (5).

Anbefalt oppfalging

Ved utredning og oppfelging av samspill, kommunikasjon og sprak hos barn med Down
syndrom vil det vaere naturlig med et naert samarbeid med Pedagogisk Psykologisk tjeneste
(PPT) og Statped, og en avklaring av oppgave- og ansvarsfordeling fordi utdanningssektoren
har overlappende oppgaver med HABU pa disse omradene.

Utredning

Barn med Down syndrom bgr utredes tidlig og gjentatte ganger i oppveksten slik at tiltak for
a fremme sprak og kommunikasjon er tilpasset forutsetningene hos den enkelte. Tiltakene
ma baseres pa en helhetlig vurdering, og spraktester/-kartlegging ma sees i sammenheng
med andre undersgkelser, som medisinske forhold, kognisjon, munnmotorikk, fin- og
grovmotorikk, samt miljgfaktorer. Man bgr vaere oppmerksomme pa tegn pa
autismespekterforstyrrelser og sgrge for utredning, se kapittel 12 om psykisk helse.

Viktige omrdder for kartlegging, utfra kunnskapsgrunnlaget og klinisk erfaring, vil vaere:
e Barnets kommunikative niva; sprakforstaelse og uttrykksevne
e Ordforrad
e Kommunikasjonsform
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e Kontakt, samspill, turtaking, samlek, dialogkompetanse
e Imitasjon av lyd, stemme, bevegelser, gester

e Symbolfunksjoner og bildetolking

e Sanser: syn, hgrsel

e Motorikk og imitasjonsferdigheter

Det finnes ulike tester og kartleggingsmateriell som kan brukes for a kartlegge sprak og
kommunikasjon. Standardiserte tester og kartleggingsverktgy bgr benyttes nar det er mulig.

Communicative Development Inventory (CDI) er ikke standardisert, men anvendt som
kartleggingsverktgy i flere av artiklene som utgjgr kunnskapsgrunnlaget for dette kapittelet.
CDI er oversatt til norsk og er i tillegg tilpasset slik at man kan registrere flere mater a
kommunisere pa som f.eks. tale, norsk med handtegn og grafisk kommunikasjon
(modaliteter) (14-15).

Tiltak

Det finnes fa st@rre studier av intervensjoner for a utvikle sprak og kommunikasjon hos barn
og unge med Down syndrom. Det har derfor veert ngdvendig a komplettere med forskning
om kommunikasjon og sprak hos personer med utviklingshemming, i tillegg til klinisk
erfaring.

Det finnes god evidens for at en kombinasjon av direkte innsats rettet mot barnet og
indirekte innsats rettet mot foreldrene, gir bedre utvikling hos barnet (9).

Grunnlaget for samspill og kommunikasjon dannes i spe- og smabarnsalderen, og her vil
foreldrene vanligvis vaere de viktigste samspillspartnere. Tidlig innsats i form av informasjon
og opplaering til foreldre anbefales. Dette kan omhandle samspill, talesprak, alternativ og
supplerende kommunikasjon (ASK) og responderende strategier i lek, i hverdagslige og
naturlige situasjoner, med utgangspunkt i motivasjon, interesse og kommunikativt niva (9).

Miljpmessige forhold kan ha vesentlig betydning for sprakutviklingen, her papekes
betydningen av aktive foreldre og sprakmiljget i hjemmet. Barn med sprakvansker mottar
ofte mindre spraklig input fra foreldre og andre, dersom disse ikke far oppleering i hvordan
de kan stgtte barnets sprak (8). A vaere i et inkluderende naturlig sprakmiljg hjemme, i
barnehage, pa skole og sammen med venner, gir mange kommunikasjonspartnere og variert
trening i generalisering og bruk av ulike sprakstrategier (9).

Mange repetisjoner og erfaringer med ord, tegn og symboler i bruk i naturlige situasjoner
anbefales (9).

Det finnes god evidens for at innsatsen ma vare over tid, at intensitet i seg selv ikke er
tilstrekkelig og at effekten kan forsvinne dersom innsatsen avsluttes uten noe oppfglging.
Det papekes at ved bruk av tilnserminger basert pa samhandling i naturlige situasjoner, vil
intensiteten bli hgy (9).

Nar det gjelder munnmotorisk stimulering, se kapittel 9 om spiseutvikling, ernsering og
vekst.
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Alternativ og supplerende kommunikasjon

Alternativ og supplerende kommunikasjon (ASK) skal bidra til at personer som helt eller
delvis mangler tale, kan forsta og gj@re seg forstatt. Alternativ kommunikasjon er
kommunikasjonsformer som erstatter tale, mens supplerende kommunikasjon er
kommunikasjonsformer som kan stgtte eksisterende tale som er utydelig eller svak.
Eksempler pa ASK kan vaere bruk av handtegn, bilder/foto, grafiske symboler eller konkrete
objekter. Handlinger, vaeremater og kroppslige uttrykk som fortolkes og tillegges mening,
omtales ogsa som ASK. | noen tilfeller vil det vaere hensiktsmessig a ta i bruk hjelpemidler for
at personen skal forsta og bli forstatt. Dette kan for eksempel vaere kommunikasjonsbgker,
tematavler eller talemaskiner (16).

Det finnes lite forskning pa ASK spesifikt innrettet mot barn med Down syndrom. Pa grunn
av den sentrale plassen kommunikasjon har for utvikling og deltakelse, er viktige sider ved
ASK tatt med i retningslinjen. Alle barn med Down syndrom bgr vurderes nar det gjelder
behov for ASK-tiltak pa bakgrunn av sine utfordringer knyttet til sprak, kognisjon, motorikk
og hgrsel. Gjennom utredning kan man identifisere barnets behov for kommunikativ stgtte
og finne de mest hensiktsmessige ASK hjelpemidlene. Det er viktig at valg av hjelpemidler er
tilpasset barnets kognitive niva og mulighet for mestring (16).

Bruk av ASK intervensjoner hjelper ikke bare barnet til 8 kommunisere, men pavirker ogsa
hvordan foreldrene ser pa barnets muligheter til 3 kommunisere. Foreldre som far opplaering
i ASK, og bruker dette i kommunikasjon sammen med sine barn, opplever ikke at barnas
sprakvansker er sa alvorlig som foreldre til barn som kun laerer talesprak (10).

Nar det gjelder hjelpemidler knyttet til ASK vil NAV/hjelpemiddelsentral ha en sentral rolle.

Karlstadmodellen (17) er en modell for sprakutvikling som er godt kjent i Norge. Den er en
familiesentrert intervensjonsmodell som omfatter blant annet fonologisk trening, kognitiv
trening, munnmotorisk trening og ASK (17). Klinisk erfaring og brukererfaring tilsier at
modellen har effekt, men det fins ingen vitenskapelig evidens som kan vise bedre effekt av
Karlstadmodellen, sammenlignet med andre metoder med tidlig, systematisk og intensiv
tilneerming (8).

Andre aktuelle tilnaerminger er «Ordbildemetoden» (helords-lesing), Tegn-til-tale, samt bruk
av ulike sprak-apper og bildesystem.

Den svenske retningslinjen anbefaler 8 kombinere to eller flere tegnsystemer med ASK, for
eksempel objekt, tegn, foto, symboler (multimodal tilnaerming), for a fremme
kommunikasjon. | tillegg anbefales bruk av strategier som gir umiddelbare svar/ respons til
barnet/ungdommen (responsive strategier) (9).

AKKtiv Komlgang kurs (18) eller tilsvarende og annen kursing eller veiledning av foreldre
anbefales (9).
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5. Kognisjon og psykisk utviklingshemming

Oppgaver for HABU

e Det bgr giennomfgres en kognitiv vurdering ved skolestart (5-6 ar), om mulig med
gradering av utviklingshemming. Ved usikkerhet rundt gradering av psykisk
utviklingshemming, kan diagnosen uspesifisert psykisk utviklingshemming (F79) vaere
aktuell.

e Det bgr foretas en ny kognitiv vurdering ved 10-12 ar, spesielt dersom det ikke
tidligere er gjort en gradering av psykisk utviklingshemming.

e Ved endring i funksjonsniva, og spesielt ved tap av ferdigheter, bgr det gjgres en
helhetlig vurdering der kognisjon/leereforutsetninger inngar.

e Standardiserte tester og kartleggingsverktgy bgr sa langt som mulig benyttes.

e Familie og andre nzerpersoner bgr informeres om resultater av utredningen,
tilretteleggingsbehov og prognose.

e Barnet/ungdommen bgr informeres om resultatet av utredningen. Informasjonen
skal veere tilpasset alder og funksjon.

e Informasjon om kognitive vansker og utviklingshemming bgr innga som tema i
gruppesamlinger for foreldre.

e Lokalt hjelpeapparat bgr informeres om resultatet av utredning, med dialog rundt
behovet for tilrettelegging og oppfglging.

Beskrivelse

Down syndrom er en egen diagnose i diagnosesystemet ICD-10 (Q90). Det er stor variasjon i
leereforutsetninger og funksjonsniva. Utredning av kognitive forutsetninger og
hverdagsferdigheter er viktig, bade for a fastsette funksjonsdiagnose/grad av
utviklingshemning, og ikke minst tiltaksplanlegging med utgangspunkt i realistiske
forventninger og kjennskap til styrker og begrensninger.

Utviklingshemming innebzerer generelt forsinket utvikling med et sluttniva som er lavere
enn for jevnaldrende. Det viser seg spesielt i nedsatt evne til abstraksjon og problemlgsning,
men ogsa i mindre effektive strategier for innlaering, samt nedsatt oppmerksomhet og
korttidsminne.

I noen sammenhenger brukes begrepet mental alder, dvs. a fungere som typisk utviklede
barn pa et lavere alderstrinn. Dette fanger imidlertid ikke opp at barnet har levd lenger og
fatt et bredere erfaringsgrunnlag, men kan veere nyttig nar for eksempel niva pa leeringskrav
skal bestemmes.

Utviklingshemming og/eller generelt nedsatt evneniva anses som en fglge av Down
syndrom.

Intelligens og adaptive funksjoner

Ved vurdering av funksjonsniva og grad av utviklingshemning, skal bade intelligens/lsere-
forutsetninger og adaptive ferdigheter/hverdagsferdigheter innga, jfr. kriterier i ICD-10 og
DSM-IV.
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Intelligens/laereforutsetninger

De studier som er vurdert, viser en betydelig spredning i intelligens (IQ) hos barn og unge
med Down syndrom. 1Q beskrives i ulike studier a variere fra 30 til 70, med noen fa i nedre
del av normalomradet (1), mellom 20 og 80 (2) eller mellom 40 og 72 (3). | en studie angis
mental alder sjelden a overstige 8 ar (4). Noen fungerer i nedre del av omradet for normal
utvikling i tidlig alder, mens utviklingen gar saktere fra ca. to ars alder (5).

Variasjonen som beskrives, tilsier at det er ngdvendig med en individuell vurdering av hvert
enkelt barn. Kognitiv utvikling, malt med 1Q, er heller ikke konstant gjennom livslgpet, men
synker ved gkende alder (4). Hos voksne kan tidlig debuterende demens eller psykiske
helsevansker ogsa spille en rolle. Flere studier peker pa en stagnasjon (plata) fra ti ars alder
(6-7).

Adaptive ferdigheter/hverdagsferdigheter

Adaptive ferdigheter er evne til 3 mestre aldersforventede krav i dagliglivet, szerlig sprak,
selvhjelp og sosial fungering. For personer med Down syndrom framstar sprak som et
relativt svakere omrade enn de to @vrige (6).

Studier viser at adaptive ferdigheter utvikles med gkende alder, men beskrivelser av
utviklingsmuligheter og eventuell stagnasjon er ikke entydige. De fleste har betydelig
fremgang frem til syv ars alder, men i likhet med intelligens er det stor variasjon. Noen
stagnerer fra 8-11 ars alder (6). En annen studie (7) peker pa at adaptive ferdigheter utvikler
seg saktere enn hos vanlige barn, men i samme mgnster og rekkefglge og med et plata ved
12 ars alder. Ogsa her med stor variasjon innen gruppen. Andre mener at adaptive
ferdigheter gker opp til 30 ars alder, i motsetning til funn for intelligens (8). En studie finner
en positiv sammenheng mellom intelligens og adaptive ferdigheter. Det stilles ogsa spgrsmal
ved om det er grunnlag for a hevde at ungdom med Down syndrom nar et plata hvor de
stagnerer (9).

Gradering av psykisk utviklingshemming

Nar det gjelder lett psykisk utviklingshemming, som tilsvarer en IQ mellom 50 og 70, oppgir
ulike kilder en forekomst pa 8 -10 % (1) eller 19 % (10). | den siste studien oppgis videre
andelen med moderat psykisk utviklingshemming til a veere pa 30 %, alvorlig grad pa 33 % og
dyp psykisk utviklingshemming til 18 % (10).

Kognitiv profil

Arbeidsminne/oppmerksomhet

Hos barn med Down syndrom beskrives det auditive eller akustiske arbeidsminnet som
svakt, mens det visuelle er relativt sett bedre, ofte svarende til mental alder. Begrensningene
i auditivt minne tilskrives ikke vansker med spraklig bearbeiding. Dette peker mot at
vanskene kan vaere modalitetsspesifikke (5;11-12). En ytterligere nyansering av den visuelle
styrken er at visuospatialt minne beskrives som bedre enn evnen til 3 huske ren visuell
informasjon og mgnstre (13). Det beskrives at enklere visuelt arbeidsminne er intakt, men
nar det stilles mer komplekse krav (jfr. eksekutive funksjoner) reduseres ogsa arbeidsminnet
basert pa synsinntrykk (14).
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Hukommelse

Hukommelse er en sammensatt funksjon. Implisitt hukommelse, det vil si a leere praktiske og
lite bevisste ferdigheter anses som normal. Eksplisitt hukommelse som a huske ord, tekst og
lignende er derimot nedsatt (4;12). Begrensningene knyttes til det nedsatte auditive
arbeidsminnet og sprakferdigheter, og ikke til artikulasjonsvansker (4). Selv om visuospatial
hukommelse er en styrke (12), er det funnet at barn med Down syndrom har
visuellperseptuelle vansker som kan pavirke visuospatial fungering (4). | takt med generell
kognitiv utvikling skjer det en utvikling over tid, bade nar det gjelder auditiv hukommelse
(korttidsminne) og hukommelse for visuelt presentert informasjon (16).

Sprdk

Sprakutvikling er vanligvis forsinket, men utvikler seg fra 2-4 ars alder (5). Generelt er
spraket svakere enn hos barn med samme mentale alder, og sammenlignet med nonverbal
funksjon (4). Sprakforstaelse/reseptivt sprak er som oftest bedre enn uttrykksevne/
ekspressivt sprak (6), noe som kan registreres allerede fra 18 mnd. alder (4). Hos mange er
det i spedbarnsalder nedsatt eller atypisk babling, og mindre vokal imitasjon (16). Ordforrad
og reseptivt sprak gker mer enn fonologiske ferdigheter (uttale etc.) og auditivt
arbeidsminne (17). | spraket er det ofte utelatelse av deler av ord, korte setninger med fa
funksjonsord og grammatikalske feil, dvs. syntaktiske vansker (4;11;17). Tale- og
uttalevansker (fonologi, fonetikk) er hyppig forekommende. Det beskrives ingen eller
ubetydelig sammenheng mellom sprakutvikling og hgrselsproblemer, dog noe motstridende
(4-5).

Nar det gjelder formelle sprakprgver beskrives langsom fremgang, vanligvis ikke mer enn
halvparten av det som finnes hos typisk utviklede barn, men ogsa store individuelle
forskjeller (22). Barn som kan lese har bedre fremgang pa spraktester enn jevnaldrende som
ikke kan lese (4;11;17).

Nar det gjelder sprak brukt i samvaer med andre (pragmatikk) beskrives motstridende funn,
dvs. dels som en styrke, dels ikke (5).

Visuokognitive funksjoner

Dette begrepet sammenfatter ulike sider ved bearbeiding av synsinntrykk, ofte ogsa kalt
nonverbale ferdigheter. Synsbearbeiding, gjenkjenning og forstaelse er relativt gode
funksjoner hos mennesker med Down syndrom, selv om det er noe uklare funn (4).

Romoppfatning, inkludert gye-hand koordinering, er vanligvis en relativ styrke, det vil si
samsvarer med mental alder (5). | en annen studie (18) beskrives imitasjon og hukommelse
(begge basert pa visuelle stimuli) og visuell-motorisk integrering som relative styrker. Det er
beskrevet undergrupper som relativt sett synes a ha gode nonverbale evner (19).

Synsvansker (skjeling, brytningsfeil mm) er relativt vanlig hos barn og unge med Down

syndrom, men betydningen av disse vanskene i forbindelse med visuokognitive funksjoner er
lite omtalt. Se kap 13.12 om synsvansker.
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Eksekutive funksjoner

Dette er funksjoner som er av betydning for malrettet aktivitet, og innbefatter blant annet
evne til igangsetting, planlegging, samt mental fleksibilitet. Arbeidsminne og
oppmerksomhet er relevant i denne sammenheng. Eksekutive funksjoner kan vurderes ved
hjelp av tester og sp@rreskjemaer. Ingen slike studier er funnet for barn med Down syndrom.

Det er beskrevet bred funksjonssvikt hos ungdommer med Down syndrom, med nedsatt
verbalt og auditivt arbeidsminne, redusert evne til abstraksjon, mental fleksibilitet og
planlegging (20-21), noe som stgtter en hypotese om at dette er syndromspesifikt. |
beskrivelse av fenotyp for barn med Down syndrom nevnes det a unnvike krav og trekke seg
fra oppgaver, samt utvikling av strategier som reduserer deres oppmerksomhet mot
oppgaver og oppgavelgsning (12).

Atferdsfenotyp

Til tross for at barn med Down syndrom er en heterogen gruppe (2), beskrives et relativt fast
menster av styrker og svakheter pa tvers av ulike utviklingsomrader, kognitivt, sosialt,
atferdsmessig og motorisk (16). Et slikt mgnster kalles atferdsfenotyp, og kan ofte sees fra
tidlig alder. Det er viktig a veere oppmerksom pa at fenotypen ikke er like klar hos alle
(16;19), og at grad av kognitiv svikt og hvilke kognitive funksjoner som er mest pavirket, vil
ha betydning (22).

Oppsummering

Underspkelser som tar sikte pa a finne et fast mgnster av styrker og svakheter (fenotyp) gir
ikke entydige resultater, selv om noen funn, spesielt nar det gjelder sprak, er relativt godt
dokumentert. Pa grunn av variasjon, er det ogsa her ngdvendig med individuelle
vurderinger. Det er uansett viktig bade a kartlegge styrker og vurdere
svakheter/begrensninger for a ha et best mulig utgangspunkt for opplaering og annen
tilrettelegging (19). Kognisjon, kommunikasjon og sprak ma ses i sammenheng ved utredning
og oppfelging. Se kap 4. Samspill, kommunikasjon og sprak.

Anbefalt oppfolging

Utredning

Utredning av laereforutsetninger bgr gjgres av fagpersoner som har erfaring med barn og
unge med Down syndrom og/eller andre med utviklingshemning. Som del av utredning
inngar ogsa diagnostiske vurderinger med gradering av utviklingshemming. Det anbefales a
bruke standardiserte kartleggingsverktgy som intelligenstester, utviklingsprgver, kliniske
intervjuer og spgrreskjemaer, fortrinnsvis ogsa observasjon i daglig miljg. For mer
nyanserte vurderinger av styrker og svakheter er det aktuelt med kunnskap om
nevropsykologi og nevropsykologiske metoder.

Dersom det skal fattes vedtak om tiltak i barne-/omsorgsbolig eller avlastningsbolig etter
Helse- og omsorgstjenesteloven (HOL) kap. 9, dvs. bruk av makt og tvang, ma det foreligge

en formell diagnose for utviklingshemming (23).

Kognisjon, kommunikasjon og sprak ma ses i sammenheng ved utredning og oppfaglging. Se
kap 4. Samspill, kommunikasjon og sprak.
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Forebygging

Hverken psykisk utviklingshemming i seg selv eller de mer spesifikke kognitive vanske, kan
med dagens kunnskap i saerlig grad forebygges. A stille for hgye krav, og dermed utsette
barn og ungdom for kognitiv overbelastning, anses som spesielt uheldig. Gode tiltak er
imidlertid viktig for a gi god livskvalitet, optimale utviklingsbetingelser (6) og for a forebygge
sekundaere psykiske eller atferdsmessige vansker.

Veiledning til foreldre samt ulike typer stg@ttetiltak vil kunne styrke deres bistand til barnas
utvikling, se kapittel 3 om foreldrestgtte.

Noen familier kan ha behov for mer omfattende oppfglgning enn andre. Her vil generell
kunnskap og kontakt med den enkelte familie veere avgjgrende for hvilken oppfglgning og
behandling (i bred forstand) som skal tilbys. Det er viktig a veere oppmerksom pa familier
med barn med omfattende somatiske tilleggsvansker, samt de med spesielt lavt
funksjonsniva og de med atferdsvansker. Se kapittel 3 om foreldrestgtte.

Behandling, trening og stimulering

Det finnes ingen beskrivelser av spesifikk eller generell behandling som kan anbefales. Ved a
ta utgangspunkt i sterke sider og interesser, kan det igangsettes tiltak rettet mot svakere
omrader, spesielt sprak, for a redusere spriket i funksjonsprofilen. I tillegg er det viktig a
arbeide med motivasjon og utholdenhet (12;16;18).

Informasjon og veiledning

Foreldre bgr vaere delaktige i de utredninger som gjgres av deres eget barn, og fa
informasjon om resultatet av utredningen, prognose og hvilke behov barnet har for
tilrettelegging. Barn og unge har ogsa rett til informasjon om egen helsetilstand, tilpasset
alder og modning (24).

Resultat fra utredning og oppfelgning i spesialisthelsetjenesten bgr formidles til aktuelle
fagpersoner i helse- og utdanningssektoren i kommunen etter avtale med foreldrene.
Samarbeid om utredning og planlegging av tiltak kan vaere en hensiktsmessig mate a
utveksle kunnskap mellom spesialisthelsetjenesten og kommunen.
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6. Motorikk og fysisk aktivitet

Oppgaver for HABU
e Informasjon om motorisk utvikling og laering bgr innga i gruppesamlinger for
foreldre, og i forbindelse med kurs eller fagdager for fagpersoner i barnets naermiljg.
Informasjonen bgr omfatte viktigheten av tidlig stimulering.
e Foreldre og fagpersoner bgr fa informasjon om risiko for inaktivitet, redusert fysisk
form og overvekt gjennom individuell konsultasjon, gruppesamlinger og temakurs.
e En motorisk vurdering bgr innga som en del av den tverrfaglige undersgkelsen ved 3-
4 mnd. og ved 10-15 mnd.
e Etter 15 mnd. bgr motorisk vurdering gjgres etter individuell vurdering av behov, for
eksempel:
o Bista med vurdering og veiledning ved omfattende motorisk
utviklingsforstyrrelse eller forsinkelse.
o Vurdere behovet for fotortose, eventuelt sammen med ortoped. Ved behov
henvise videre til ortopedisk poliklinikk.
o Tverrfaglig vurdering/oppfglging ved omfattende vekt- og
aktivitetsproblematikk.

Innledning

Varierte motoriske erfaringer i spe- og smabarnsalder er viktig for utvikling og modning av
nervesystemet, og for a lzere grunnleggende motoriske ferdigheter. God motorisk
kompetanse har betydning for barns funksjon i dagliglivets aktiviteter, sosial samhandling,
generelt aktivitetsniva, helse- og livsstil faktorer, selvhjulpenhet og deltakelse i samfunnet.

Hverdagslivets aktiviteter utgjgr konteksten for barns laering og utvikling. Aktiv deltakelse i
eget hverdagsliv sikrer ogsa barnets tilknytning og tilhgrighet til omsorgspersoner og venner,
og er derfor av betydning for barn og unges livskvalitet (1-2). Ut fra en slik forstaelse, er det
viktig a stgtte opp under barnets muligheter til & delta i aktiviteter som utgjgr barnets og
familiens hverdagsliv.

Beskrivelse

Grovmotorikk

Den grovmotoriske utviklingen hos barn med Down syndrom fglger samme mgnster som hos
barn med typisk utvikling, men de aller fleste barn med Down syndrom har forsinket
motoriske utvikling. Forsinkelsen gjelder szerlig i utgangsstillinger opp mot tyngdekraften, i
forhold til balansekontroll, og i mer sammensatte aktiviteter. Fgr 12 mnd. alder er det sveert
fa barn med Down syndrom som star oppreist uten stgtte (3). Balanse og postural kontroll er
vanligvis redusert ogsa hos fgrskolebarn, skolebarn og ungdom, og knyttes opp mot ustghet
og fallproblematikk (4-7). Forsinkelse og avvik i motorisk utvikling ma ogsa sees i relasjon til
persepsjonsvansker som en ser hos barn med Down syndrom (4-5).

Arsaker til grovmotorisk forsinkelse kan vaere anatomiske forhold, hypotoni, slakke

ligamenter og leddband, redusert balanse, nedsatt kognitiv funksjon, lserevansker og visuelle
vansker (3-7).
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Finmotorikk/hdandfunksjon

De fleste barn med Down syndrom har utfordringer med finmotorikk og handfunksjon.
Utviklingen av grepet fglger ikke samme utvikling som hos barn med typisk utvikling. Arsaken
kan vaere anatomiske forhold (sma hender og korte fingre), hypotoni og kognitive vansker
(8). Forsinkelsen ma ogsa forstas i relasjon til persepsjonsvansker (blant annet visuell
persepsjon), og synsvansker, samt mindre erfaring med komplekse bevegelser nar det
gjelder handtering og utforskning av objekter. De har ogsa nedsatt tempo og evne til
motorisk planlegging (4-5;9). Vansker med finmotorikken er en av flere arsaker til vansker
med ulike hverdagsferdigheter (ADL), se kapittel 7 om hverdagsferdigheter.

Fgtter

De fleste barn og unge med Down syndrom har generell lav muskeltonus, slakke ligamenter
og leddband (10-11). Dette kan bidra til feilstillinger i ledd blant annet i fettene, hvor plattfot
er mest typisk. 75 % av barn med Down syndrom har plattfot, mot 21 % hos barn med typisk
utvikling (12).

Atlantoaxial instabilitet
Det er gkt forekomst av instabilitet mellom de to gverste nakkevirvliene, som i sjeldne
tilfeller kan gi nevrologiske symptomer. For naermere beskrivelse, se kapittel 13.1 om
atlantoaxial instabilitet.

Hofteinstabilitet

Det er ikke gkt forekomst av medfgdt hoftedysplasi hos barn med Down syndrom, men det
er gkt forekomst av instabilitet i hoftene etter ca 2 ars alder. Man bgr vaere oppmerksom pa
dette ved tegn pa smerte og gangproblemer, eventuelt endret atferd. For neermere
beskrivelse, se kapittel 13.7 om hoftedysplasi.

Milepzeler for motorisk utvikling

Det er ikke funnet studier som kan oppsummere hva som er typisk motorisk utvikling for
barn med Down syndrom. Pa nettsiden til Norsk nettverk for Down Syndrom ligger en
oversikt over motoriske milepaeler som ogsa er brukt i informasjonsmateriell ved flere
habiliteringstjenester (13).

Fysisk aktivitet
Barn og ungdom med Down syndrom er i risiko for overvekt, inaktivitet og redusert fysisk
form. Se kapittel 9 for omtale av overvekt.

Fysiologiske faktorer, redusert postural kontroll og balanse, nevnes som mulige
arsaksforklaringer pa inaktivitet (9).

Det finnes fa norske studier om fysisk aktivitet, men en nyere studie viser at 14 aringer med
Down syndrom i Norge karakteriseres som aktive og sosiale pa fritiden i motsetning til
tidligere studier som har beskrevet barn og unge med Down syndrom som mer passive og
alene pa fritiden (14).

Det finnes en del studier fra andre land om fysisk aktivitet hos barn og unge med Down
syndrom. Her fremkommer det at nasjonale anbefalinger om 60 minutter daglig fysisk
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aktivitet sjelden oppfylles (10). Foreldre beskriver det som vanskelig & motivere
barnet/ungdommen til fysisk aktivitet. Motivasjon for deltakelse er fgrst og fremst knyttet til
at aktiviteten representerer en arena hvor de kan vaere sammen med jevnaldrende venner.
Det angis at det er fa tiloud eller arenaer som er tilrettelagt for barn/unge med Down
syndrom, og at det mangler kompetanse blant trenere i idrettslag og klubber. Tilstrekkelig
tid i familien til oppfelging oppleves ogsa som en barriere (15-16). Fordi dette er studier fra
andre land og kulturer, ma det tas forbehold om at dette kan beskrives annerledes av norske
foreldre.

Munnmotorikk og munnmotorisk stimulering omtales i kapittel 9 om spiseutvikling, ernzering
og vekst.

Anbefalt oppfalging

Alle barn med Down syndrom bgr fglges regelmessig, seerlig i smabarnsalder, av kommunale
fagpersoner med kompetanse pa grov- og finmotorisk utvikling, fysisk aktivitet og ADL.
Hyppighet og omfang vil matte vurderes ut fra barnets utviklingsniva og eventuelle
tilleggsvansker.

Utredning

Det anbefales a bruke standardiserte kartleggingsverktgy for a vurdere utviklingen. Valg av
verktgy bestemmes av funksjonsniva. Gross Motor Function Measure 88 (GMFM) er validert
for Down syndrom og oversatt til norsk (se nettsiden til CPOP pa Oslo Universitetssykehus)
(17).

Dersom det oppstar gangproblemer eller uforklarlige smertesymptomer bgr det utredes for
mulig hoftedysplasi, se kapittel 13.7 for naermere omtale.

Ved smerter og symptomer pa ryggmargskompresjon, bgr barnet henvises til utredning av
nakken, se kapittel 13.1 om atlantoaxial instabilitet.

Informasjon og veiledning

Foreldreveiledning pa tidlig motorisk stimulering beskrives som positivt for utvikling av
motoriske ferdigheter hos barn (31). Foreldre kan ha behov for veiledning pa hvordan en kan
legge til rette for og stimulere til gkt aktivitet for barnet og familien (15-16).

Behandling, trening og stimulering

En familiesentrert tilneerming vektlegger den enkelte families behov og gnsker. Studier viser
at utforming av spesifikke, malbare mal sammen med foreldre og barn kan gi gkt oppnaelse
av ferdigheter knyttet til dagliglivets aktiviteter. En slik tilnaerming oppmuntrer til a involvere
foreldre og barn i malsettingsprosesser, i a skreddersy mal, tiltak og evaluering som er
relevant for familien og barnets aktiviteter i hverdagslivet (19-24).

Oppfelging og stimulering av motorisk funksjon er aktuelt fra barnet er nyfgdt (3). Det

anbefales tidlig stimulering ogsa av finmotorikk. Erfaring tilsier at finmotorikk er mindre
vektlagt enn grovmotorikk i Norge i dag, og ber gis gkt oppmerksomhet.
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Tidlig og malrettet stimulering og trening bgr knyttes til hverdagsaktiviteter som spising, av-
og pakledning, toalettbesgk og lek (25). Se ogsa kapittel 7 om hverdagsferdigheter (ADL).
Stastativ som et hjelpemiddel fgr barnet kan reise seg, eller ga, brukes i dag i varierende
grad og med ulike begrunnelser og malsetninger. Det er gjort spk etter, men ikke funnet
studier som vurderer effekt av stastativ for barn med Down syndrom, med psykisk
utviklingshemming, eller med forsinket motorisk utvikling.

Andre hjelpemiddel kan veere aktuelle som stgtte til aktiviteter i hverdagen, men det er i
dette arbeidet ikke gjort sgk etter litteratur som vurderer effekt av ulike hjelpemidler til
barn. Kommunen har ansvar for a kartlegge behov for, anskaffe og fglge opp ngdvendige
hjelpemidler. Ved langvarig behov, kan hjelpemidler lanes ut fra NAV Hjelpemiddelsentral.
Kommunale fagpersoner kan bidra i sgknadsprosessen (26).

For a forebygge overvekt bgr det veere et fokus pa generelt aktivitetsniva fra smabarnsalder.

En systematisk oversikt viser at trening har effekt pa muskelstyrke og balanse, men mer
usikkert pa cardiovasculzer fitness (aerob kapasitet) og kroppssammensetning (BMI). Det
konkluderes ogsa med at frekvens, varighet og intensitet ved aktivitet bgr gkes (27), men det
mangler evidens og erfaring pa dosering (27).

Gangtrening pa tredemglle for a pavirke motoriske ferdigheter, stimulere selvstendig
gangfunksjon og gke aktivitetsniva er beskrevet i ulike internasjonale studier som blant
annet omhandler barn med Down syndrom. Resultatene indikerer at barn med Down
syndrom kan ha effekt av a bruke tredemglle (28). Studiene som omhandler barn med Down
syndrom har begrenset antall deltakere, og forfatterne papeker at stgrre studier bgr
gjiennomfgres fgr en konkluderer (29). Tredemglle for selvstendig gange eller i
smabarnsalder er sjelden brukt i Norge, og det er ikke entydig stgtte i litteraturen for a
anbefale gangtrening pa tredemglle.

Balanse er noe som lgftes frem i de inkluderte studiene. Med tanke pa forebygging av
ustphet og fallproblematikk anbefales aktiviteter og trening hvor balanse og postural
kontroll utfordres. Det er ingen beskrivelse i de vurderte studier av gvelsesprogram eller
dosering utover det som er brukt i studieprotokollene (5;30).

Interaktive dataspill (virtual reality) kan bidra til 8 bedre funksjon og beskrives som et aktuelt
tiltak for barn med ulike diagnoser. Det er fa studier som omhandler barn med Down
syndrom. Studien som det refereres til her vurderer effekt av Wii spill (VRWii) hos barn med
Down syndrom i skolealder. En gruppe fikk ergoterapi, en gruppe ergoterapi og VRWii. En
tredje gruppe fikk ingen intervensjon. Begge intervensjonsgruppene viste fremgang i
motorisk funksjon, visuell og sensorisk integrasjon etter intervensjon sammenlignet med
kontrollgruppen. Av de to intervensjonsgruppene var det barna som gjennomfgrte VRWii i
tillegg til ergoterapi som hadde stgrst positiv endring etter intervensjon (31).

Bruk av fotortose nar barnet har oppnadd selvstendig gangfunksjon kan pavirke

balansekontroll positivt, men det er ikke pavist at dette fgrer til bedre funksjonelle
ferdigheter (32). Det er lite evidens pa hvilken type ortose som er mest hensiktsmessig. Det
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anbefales a gjiennomfgre individuell vurdering av gangmenster ved eventuell foreskriving av
fotortose (32).

| andre lands retningslinjer som omtaler dette, anbefales ortopedisk oppfglging, og ortose
nevnes som aktuelt tiltak (33-34).
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7. Hverdagsferdigheter (ADL)

Oppgaver for HABU
» Bidra med tverrfaglige utredninger slik at forutsetninger for selvstendighet i daglige
aktiviteter er kartlagt og formidlet til foreldre og samarbeidspartnere.
* Informere foreldre i gruppesamlinger og i individuelle konsultasjoner om viktigheten
av tidlig stimulering og fare for «lzert hjelpelgshet».

Beskrivelse

A vaere selvhjulpen i daglige aktiviteter er viktig for et selvstendig liv. Barn med Down
syndrom kan ha vansker med aktiviteter som f.eks. spising, pakledning, selvstendige
toalettbesgk (renslighet), skriving, bruk av saks mm. Det er stor variasjon i nar milepaeler nas

(2).

Som beskrevet i kapittel 5 om kognisjon har barn med Down syndrom st@rre vansker i
hverdagsaktiviteter enn de gruppene de ble sammenlignet med. De er ofte «flinke» til a fa
hjelp og far derfor ikke samme trening i ulike ferdigheter som barn med typisk utvikling (2).

Vansker med finmotorikk (kapittel 6) og syn (kapittel 13.12) har ogsa betydning for utvikling
av selvstendighet i daglige aktiviteter.

Anbefalt oppfolging

Utredning/kartlegging

Hverdagsferdigheter bgr kartlegges regelmessig. Her kan PEDI (manual til PEDI med norske
normer finnes pa nettsiden til Sunnaas Sykehus) (3) og Vineland egne seg som kartleggings-
eller vurderingsverktgy.

Behandling, trening og stimulering

For gkt mestring av funksjonelle ferdigheter, anbefales en familiesentrert tilnaerming. Det
medfg@rer a involvere foreldre og barn i malsettingsprosesser, og skreddersy mal, tiltak og
evaluering som er relevant for familien og barnets aktiviteter i hverdagslivet (4).

Tidlig og malrettet stimulering og trening i hverdagsaktiviteter som spising, av- og
pakledning, toalettbesgk, lek anbefales (2). Tidlig stimulering og trening bgr fokusere bade
pa ferdigheter og motivasjon i hverdagsaktiviteter (2).

Individuell plan og individuell opplaeringsplan er viktige verktgy i planleggingen av malrettet
stimulering og trening av hverdagsferdigheter.
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8. Sosiale ferdigheter og deltakelse

Oppgaver for HABU:

J Emosjonell utvikling og gjenkjenning av emosjoner og ansiktsuttrykk bgr veere tema i
gruppesamling for foreldre til barn i fgrskolealder, i tillegg til andre utfordringer
knyttet til sosial fungering og deltakelse pa ulike arenaer.

J Samhandling og vennskap bgr veere tema i gruppesamling for foreldre og
barn/ungdom ved 10-12 ar og 16-18 ar.

Beskrivelse

Personer med Down syndrom oppfattes gjerne som sosiale og utadvendte. Studier om
sosiale ferdigheter viser et mer variert bilde, med til dels motstridende funn. De beskrives i
noen studier som a ha relativt sett bedre ferdigheter med tanke pa sosial fungering (1).
Andre studier finner at mange kan ha utilstrekkelige sosiale strategier og mulige
vanskeligheter pa viktige kjerneomrader i relasjonell fungering (2-3).

Ogsa nar det gjelder tolkning av emosjoner ses motsetninger i funn. En studie finner en
lignende utvikling som hos andre barn med samme mentale alder (4). Andre studier finner at
de kan ha vansker med a gjenkjenne emosjoner (5). Dette nyanseres i en annen studie, hvor
noen emosjoner, («lykke», «tristhet» og «sinne») beskrives a samsvare med barn med typisk
utvikling, mens emosjonene «frykt» og «avsky» og «overraskelse» skiller seg ut med lite
gjenkjenning (6).

Det kan synes som at de kan ha vansker med a tolke andres intensjoner, noe som anses som
en ngdvendig forutsetning for utviklingen av «Theory of Mind», (a forsta at andre
mennesker tenker ut fra hvordan de selv opplever situasjonen) (7).

Det er funnet at barn med Down syndrom har mindre utviklede vennenettverk
sammenlignet med barn pa lik mental alder (7). Samtidig finner en norsk studie fra 2014 at
14 aringer med Down syndrom er aktive og sosiale pa fritiden i motsetning til tidligere
studier som har vist at disse barna var mer passive og alene pa fritiden (8).

Se ogsa kap. 12 om psykisk helse, blant annet omtalen av gkt forekomst av autismespekter-
forstyrrelser.

Anbefalt oppfelging

Det er viktig med god tilrettelegging for a fremme aktivitet og deltakelse hos barn med
Down syndrom i samhandling med jevnaldrende. Leerere og assistenter kan ha behov for
kunnskap om hvordan de kan tilrettelegge og stgtte barna i interaksjonen med andre (9). En
norsk studie beskriver ulike strategier barn bruker for a inkludere sine medelever med Down
syndrom (10).

Kunnskapsgrunnlaget pa omradet sosiale fungering er ikke entydig, men sammenholdt med

klinisk erfaring anses det likevel som tilstrekkelig underbygget til & anbefale a veere ekstra
oppmerksom pa eventuelle utfordringer som beskrevet over.
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9. Spiseutvikling, ernaering og vekst

Oppgaver for HABU:
e Sgrge for at eventuelle utfordringer rundt spising og ernzering blir identifisert og
vurdert.
e Sgrge for at medisinske arsaker til spise- og ernaeringsvansker blir utredet og
behandlet.

e Sgrge for at barn med omfattende spise- og ernaeringsvansker har kontakt med
ernzringsfysiolog og tverrfaglig spiseteam.

e Ha kunnskap om munnmotorisk stimulering og kunne formidle kontakt med
fagpersoner/instanser som kan fglge opp med trening og veiledning.

e Giinformasjon og veiledning til foreldre og andre omsorgspersoner om betydningen
av riktig kosthold og fysisk aktivitet for forebygging av overvekt fra barna er sma.

e Giinformasjon og veiledning til kommunale samarbeidspartnere om betydningen av
riktig kosthold og fysisk aktivitet for forebygging av overvekt.

Informasjon og veiledning kan i tillegg til individuell konsultasjon gjgres gjennom kurs og
gruppesamlinger.

Beskrivelse

Spiseutvikling og vekst i spe- og smdbarnsalder

Flere ulike faktorer kan pavirke spiseutviklingen hos sma barn med Down syndrom.
Spiseutviklingen ma ses i sammenheng med barnets generelle utvikling, som i varierende
grad er forsinket. Enkelte barn med Down syndrom utvikler spisevansker, noe som kan ha
betydning for ernzering og vekst.

Det finnes ikke sikre tall pa forekomst av spisevansker hos sma barn med Down syndrom.
Erfaring viser at barn med medisinske tilleggsvansker har stgrst problemer, for eksempel
barn fgdt prematurt eller barn med medfgdt hjertefeil. Ca. 40 % av barn med Down syndrom
har medfgdt hjertefeil av varierende alvorlighetsgrad, som kan gi darlig matlyst, tretthet og
dermed darligere vektoppgang. Se kapittel 13.6 om hjertesykdom.

Nedsatt muskelspenning (hypotoni) i munn- og ansiktsmuskulatur, nedsatt muskulzer
koordinering og endrede strukturer i munnhulen forekommer hos barn med Down syndrom.
Dette pavirker spising og svelging i tillegg til andre funksjoner som f.eks. pust, sikling og
artikulasjon (1-4).

Barn med Down syndrom kan ha smal gane og ulike typer bittavvik, for eksempel underbitt.
Tungen kan virke stor i forhold til munnen og kan ligge langt fremme og presse pa
underleppa. Disse forholdene i munnen kan fgre til vansker med tygging og svelging (5-7). Til
tross for dette sees minimale spisevansker, med unntak av ved alvorlig komorbiditet, for
eksempel hjertefeil (5). Andre forhold med betydning for spising er f.eks. manglende
kjevestabilitet og kryssbitt.

Overgang til fast fgde kan vaere vanskelig bade pa grunn av anatomiske forhold, vansker med
koordinering og at de er forsinket i sin spiseutvikling (5;20).
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Frembrudd av tenner kommer ofte pa et senere tidspunkt og kan vaere uregelmessig. Det er
ikke uvanlig at tannanlegg mangler bade for melketenner og varige tenner (7-8).

Hyppige luftveisinfeksjoner kan pavirke matlysten. Det kan vaere trange forhold i gvre
luftveier, for eksempel i nese, @gre og svelg, slik at barnet ma puste med apen munn.

Andre forhold som kan ha betydning for spiseutvikling og vekst er cgliaki, gastrogsofageal
refluks og obstipasjon. For naermere beskrivelse og anbefalt oppfelging, se kap. 13.4 om
fordgyelse, mage og tarm.

Munnmotorisk stimulering

Munnmotorisk funksjon har betydning for hvordan barnet spiser, snakker, synger og uttaler
ord mm. Munnmotorisk stimulering utfgres for a pavirke muskelstyrke og koordinasjon av
muskulatur i og rundt munnen. Hensikten er a fremme spiseutvikling, forebygge eller
redusere sikling og bedre artikulasjonen. Erfaring tilsier at barn med Down syndrom har
nytte av munnmotorisk stimulering.

Ganeplate er et hjelpemiddel som er ment a trene opp bevegelighet og musklenes styrke i
og omkring munnen. Aktuelle studier indikerer at ganeplateterapi i kombinasjon med
orofacial fysioterapi og/eller logopedi viser positiv effekt pa munnlukking, oralmotorisk
funksjon, ansiktsmimikk og tale, bade pa kort og lang sikt (1-4 ar) (3-4;9). Erfaring fra
pargrende og klinikere tilsier at det er utfordrende for foreldre a fglge opp bruken av
ganeplater, og at det derfor er lite i bruk.

Talk Tools bygger pa «Oral Placement Theory» (10) og er treningshjelpemidler som brukes
systematisk for a gke muskelstyrke i munnen og bedre munnmotorikk. Det er ikke
identifisert vitenskapelige studier som har sett pa effekt ved bruk av Talk Tools hos barn med
Down syndrom.

Overvekt

Barn og unge med Down syndrom er i risiko for a utvikle overvekt. En norsk studie om vekst i
den generelle populasjonen 0-18 ar (11) og data fra en svensk studie viser at spesielt jenter
med Down syndrom fra 16 ars alder har en tendens til 3 vaere overvektig i forhold til jenter i
samme alder i den generelle populasjonen (12). | Sverige beskrives hver tredje ungdom med
Down syndrom som overvektig ved 18 ars alder (13).

En stor hollandsk studie (1600 deltakere) viser at forekomst av overvekt hos barn med Down
syndrom er dobbelt sa stor som hos andre barn, og at gkningen av overvekt i aldersgruppen

2-6 ar er pafallende. Fra tidlig ungdomsalder sees en ny gkning i utvikling av overvekt (14).

Den hgye forekomsten av overvekt har sannsynligvis sammenheng med lavt stoffskifte,
hypotoni, inaktivitet og uheldige matvaner (13).

Det er ikke pavist hgyere risiko for metabolsk syndrom, Diabetes Mellitus type 2 eller
vaskulaer sykdom hos personer med Down syndrom(15-16).
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Regelmessig fysisk trening og aktivitet har en god effekt pa vekt. Informasjon og opplaering
av foreldre er et viktig tiltak. | familier hvor foreldre og sgsken er aktive, er ogsa barn og
unge med Down syndrom generelt mer fysisk aktive (17-18).

Anbefalt oppfalging

Spising og ernzering er tema som bgr gis oppmerksomhet fra helsetjenesten fra fgdselen av
for a fange opp de barna som utvikler spisevansker, ha fokus pa gode spisevaner og etter
hvert forebygging av overvekt.

For barn som utvikler omfattende spisevansker, bgr utredning og oppfglging ha en
tverrfaglig tilnaerming, og foreldre kan ha behov for veiledning (8). Det er viktig at
medisinske tilstander som har betydning for spising og vekst blir utredet og behandlet. Se
kapittel 13 om ulike medisinske og nevrologiske tema.

Amming anbefales dersom det er mulig, spesielt med tanke pa at barn med Down syndrom
kan ha nedsatt immunforsvar. Ammehjelp bgr tilbys ved behov.

Nasjonale anbefalinger for spedbarnsernzering bgr fglges (19).

Matkonsistens ma tilpasses barnets utviklingsniva. Her er det er viktig a tenke utviklingsniva
og ikke kronologisk alder (5;20).

Oppfelging av tannhelse er viktig ogsa med tanke pa spiseutviklingen, se kap. 13.14 om
tannhelse.

Erfaring tilsier at barn med Down syndrom har nytte av munnmotorisk stimulering. Det er
vitenskapelig stgtte for at bruk av ganeplate har effekt, men behandlingen kan vaere
vanskelig a giennomfgre i praksis. Nar det gjelder andre metoder for munnmotorisk
stimulering er det ikke vitenskapelige holdepunkter for a anbefale enkelte metoder foran
andre.

Enkelte barn med Down syndrom far i tidlig alder ikke nok mat ved a spise, og trenger
medisinsk hjelp til 3 fa i seg nok ernaering. Mest vanlig er innleggelse av nesesonde. Nasal
sonde anbefales ikke over lengre tid, da det er plagsomt for barnet og kan fa konsekvenser
for senere spiseutvikling. Dersom ikke spising kommer i gang kan det veere aktuelt med
innleggelse av Percutan endoskopisk gastrostomi (PEG). Bruk av PEG er ofte knyttet til at
barnet har en hjertefeil eller en annen medisinsk tilstand i tillegg til Down syndrom (5).

Smabarn som har veert hovedernzert via sonde over lengre tid, mister selvregulering av sult
og metthet. For a gve opp denne reguleringen er det viktig at sondemaltider og maltider i

munnen er samkjgrt i en maltidsplan (20).

Bruk av flaske, smokk eller sutting pa finger etter 2 ar kan forsterke muligheten for dpent
bitt, kryss bitt, passiv tunge osv. og bgr derfor unngas (7).

Alle barn med Down syndrom bgr fglges med veiing og maling ved helsestasjonen i trad med
nasjonale retningslinjer (21). | tillegg til de vanlige vekstkurvene bgr det brukes egne
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vekstkurver for barn med Down syndrom da de er kortere av vekst enn den generelle
populasjonen (12). Det anbefales ogsa at man bruker egne BMI kurver (12), szerlig for
ungdom med Down syndrom.

Det er ikke stgtte i litteraturen for bruk av veksthormon og det anbefales derfor ikke.

Det anbefales oppfglging hos helses@ster og eventuelt ernaeringsfysiolog med tanke pa
kostveiledning og forebygging av overvekt fra smabarnsalder. Helsedirektoratets kostrad bgr
brukes i veiledningen til foreldre og andre naerpersoner (22).

Det bgr oppfordres til vektkontroll, sunn ernzering og fysisk aktivitet. Se kapittel 6 om
motorikk og fysisk aktivitet.

Nasjonal retningslinje for forebygging, utredning og behandling av overvekt og fedme hos
barn og unge (23) gir anbefalinger som ogsa er aktuelle for barn og unge med Down
syndrom.
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10. Renslighet/kontinens

Oppgaver for HABU:

J Serge for at eventuelle medisinske arsaker til inkontinens er utredet og behandlet.

J Gi informasjon til foreldre i forbindelse med enkeltkonsultasjoner og/eller i
gruppesamlinger om forventet utvikling og virksomme tiltak for @ oppna kontinens
hos barnet.

J Bidra til at kommunen har ngdvendig kompetanse til 3 giennomfgre intensiv

renslighetstrening pa en trygg mate.

Beskrivelse

A kunne bruke toalettet er en ferdighet som er viktig i dagliglivet, og har betydning for
livskvaliteten. Barn med Down syndrom er senere enn den generelle populasjonen til a
utvikle kontinens for urin og avfgring (1-2). En norsk undersgkelse som omfattet 43 barn,
viste at mer enn 75 % av norske 5-aringer med Down syndrom fremdeles brukte bleie (3).

En studie viser at foreldre til barn med Down syndrom er bekymret for at bruk av bleier ved
skolestart kan fgre til stigmatisering (3). Samtidig tilsier klinisk erfaring at de fleste med
Down syndrom blir renslige rundt skolealder. Selv om barnet er blitt renslig vil mange barn
med Down syndrom trenge en paminning i flere ar for a holde dette ved like.

Obstipasjon er erfaringsvis et hyppig problem hos barn med Down syndrom, men det
mangler gode forekomsttall. Det er viktig a vaere observant pa dette fra tidlig alder. Barn
med Down syndrom har ogsa gkt forekomst av misdannelser i nyre og urinveier (4).

Anbefalt oppfolging

Utredning/kartlegging

| forkant av renslighetstrening ma det gjgres en grundig kartlegging av barnets urin- og
avfgringsmgnster. En ma ogsa forsikre seg om at det ikke er noen medisinske hindringer og
at barnet ikke er obstipert eller har urinveisinfeksjon (5).

For symptomer pa avvik i urinveier, mage og tarm og anbefalt behandling, se kapittel 13.4 og
13.11 for naermere omtale.

Behandling, trening og stimulering

Nar det gjelder oppfalging av manglende toalettferdigheter, har vi ikke funnet forskning som
sarskilt omhandler barn med Down syndrom, og det anbefales derfor oppfalging tilsvarende
det andre barn med utviklingshemming far.

Intensiv strukturert toalettrening anbefales for alle barn med psykisk utviklingshemming (6).
Suksess med toalettrening er knyttet til det motoriske og kognitive utviklingsnivaet til det
enkelte barnet (5). Graden av psykisk utviklingshemming er av stgrre betydning enn graden
av fysisk funksjonsnedsettelse. Det at barnet har forstaelse for og kjenner malet for
treningen gker motivasjonen. For en del barn er det viktig a8 bruke systematisk forsterkning
som motivasjon for a bli renslig. Forsterkning avvikles gradvis nar barnet far stgrre grad av
mestring (5).
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Det er viktig med faste dorutiner som fglges av alle som er involvert i treningen. De
involverte ma vaere kjent med malene, fremgangsmaten og forsterkningssystemet. Intensiv
renslighetstrening er tidskrevende og i denne periodene bgr andre aktiviteter «sta pa vent”.
Det er viktig at barnet ikke opplever stress og for hgye krav fra omgivelsene, da dette ofte
far negative konsekvenser f.eks. nederlagsfglelse og at barnet far vegring mot a ga pa do (5).
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11. Pubertet og seksualitet

Oppgaver for HABU:
* Pubertet, seksualitet og identitet er tema som bgr tas opp i gruppesamlinger for
foreldre og ungdom.
* Gjennomfgre utredning og oppfelging ved omfattende vansker, jamfgr gjeldende
prioriteringsveileder (1).
e Ha rutiner for handtering av mistanke om seksuelle overgrep.

Beskrivelse

Pubertet og seksualitet er tema som bade henger sammen og ma ses hver for seg. De
presenteres her sammen, pa bakgrunn av den etablerte praksis for oppfelging i
habiliteringsavdelingene. Denne synes langt pa vei a vaere basert pa konsensus, og
understgttes av forskning pa enkelte omrader. Det er utviklet egne program, temahefter og
kurs innenfor temaomradet psykisk utviklingshemming, pubertet og seksualitet.

Helsedirektoratet har gitt stgtte til et nasjonalt nettverk for fagpersoner som jobber spesielt
med disse temaomradene og som har lang erfaring i oppfglging av personer med psykisk
utviklingshemming. Se ogsa kapittel 13.3. om fertilitet, gynekologi og prevensjon.

Mennesker med Down syndrom skiller seg ikke fra andre nar det gjelder fglelser i forhold til
seksualitet. Det er behov for tilpassede intervensjoner for a understgtte best mulig sosial
fungering. Pubertetsutviklingen er normal, det beskrives at de fleste er tilfredse med eget
kroppsbilde og har vanlige fremtidsperspektiver nar der gjelder jobb, a finne partner og ha et
normalt voksenliv (2).

Det ligger til skoleverket (laereplan for 8.-10.trinn) og skolehelsetjenesten (fra 0-20 ar) a
drive opplaering og veiledning nar det gjelder seksualitet og prevensjon (3-4).

Det er i arbeidet med retningslinjen ikke gjennomfgrt systematiske sgk pa dette tema, da
man anser det tilstrekkelig @ henvise til det nasjonale nettverket for seksualitet og samliv for
funksjonshemmede(NFFS). Pa nettsiden til nettverket finnes blant annet informasjon og
forslag til opplaeringsmateriell som er tilpasset ungdom med utviklingshemming, og
informasjon om utviklingshemming og seksuelle overgrep (5).
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12. Psykisk helse

Psykiske lidelser, atferdsvansker, utviklingsforstyrrelser, temperament og personlighet

Oppgaver for HABU:

e Se etter tegn til autismespekterforstyrrelser og ADHD i forbindelse med vurdering av
samspill, kommunikasjon og lek i fgrskolealder og ved utredning av kognisjon ved 5-6
ars alder. Sgrge for utredning ved mistanke om noen av disse tilstandene.

e Sgrge for diagnostisk utredning av psykiske vansker ved behov. Ansvarsforhold
mellom habiliteringstjenesten og psykisk helsevern for barn og unge ma avklares
lokalt, med utgangspunkt i gjeldende prioriteringsveiledere.

e Kartlegge funksjonsniva slik at krav og forventninger samsvarer med forutsetninger
hos den enkelte.

e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om det enkelte barns
funksjonsniva, tilretteleggingsbehov, prognose, og hva som gir gkt sarbarhet for
psykiske tilleggsvansker.

e Eventuell medikamentell behandling bgr igangsettes og fplges opp av spesialist i
habiliteringstjenesten eller i psykisk helsevern for barn og unge.

e Psykoterapeutiske tiltak eller samtalebehandling kan vaere aktuelt. Ansvarsforhold
mellom habiliteringstjenesten og psykisk helsevern for barn og unge ma avklares
lokalt ved det enkelte helseforetak.

e Veilede kommunen ved behov etter gjeldende prioriteringsveileder.

Beskrivelse

Psykiske lidelser, atferdsforstyrrelser og utviklingsforstyrrelser som autismespekter-
forstyrrelser (ASD) inngar i samme kapittel i diagnosemanualen til ICD-10 (kap F), og er derfor
samlet her, til tross for sannsynlig ulik bakgrunn og arsaker.

Nar det settes mer enn en diagnose fra kapittel F, brukes ofte begrepet «psykiatrisk
komorbiditet» (dobbel eller flere diagnoser). | litteraturen omtales «diagnostisk
overskygging» nar komorbide tilstander blir underdiagnostisert i skyggen av en kjent
grunnlidelse (1), som for eksempel at diagnostiserbare symptomer pa ADHD, ASD og / eller
psykiske lidelser vektlegges mindre hos personer med Down syndrom og utviklingshemming.
Diagnostisk overskygging kan medfgre at psykiske tilleggslidelser ikke blir diagnostisert, og at
man dermed ikke far ngdvendig forstaelse av personens vansker og behov for tiltak.

| dette kapittel er det ogsa naturlig kort 8 omtale temperament og personlighet, som hos
personer med Down syndrom kan ha visse fellestrekk.

En vanlig oppfatning av barn og unge med Down syndrom er at de er forngyde, veltilpassede,
omgjengelige og sosiale. | litteraturen fremkommer det at en del barn og unge med Down
syndrom fremviser atferd som beskrives som trass, ulydighet, opposisjon, impulsivitet, sosial
tilbaketrekning, rigiditet og annet (1-2). Slike vaeremater kan medfgre vansker bade for den
det gjelder, for foreldre i oppdragelse, og for lzering og utvikling generelt.
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Forekomst

Forekomst av utviklingsforstyrrelser, psykiske vansker og atferdsforstyrrelser hos personer
med Down syndrom varierer i ulike kilder. Samlet sett har mennesker med Down syndrom
hgyere forekomst av ulike psykiske tilleggsvansker enn typisk utviklede barn, men lavere enn
ved andre genetiske syndromer eller ved utviklingshemming av annen eller ikke kjent arsak
(1-2).

En oversiktsartikkel angir en psykiatrisk komorbiditet pa 18 — 38 % (3). | en nyere hollandsk
studie fant man en fordoblet forekomst av psykiske vansker, szerlig sosiale vansker. Vanskene
var stgrst hos gutter og gkte med grad av utviklingshemming (4).

| barnealder beskrives hyperaktivitetsforstyrrelse/ADHD, atferdsforstyrrelser (spesielt
opposisjonsforstyrrelse), ASD og stereotyp bevegelsesforstyrrelse som hyppigst. Etter
pubertet er det vanligst med tilbaketrekning, angst og somatisering, samt depresjon,
tvangslidelse og psykoselignende tilstander (5).

Barn som tidlig utvikler repetitiv atferd og spesielle interesser som varer over tid, beskrives a
ha et svakere funksjonsniva nar de blir eldre (6).

Psykiske vansker og atferdsvansker

| en finsk populasjonsstudie (7) med stor aldersspredning (0-66 ar), angis “mentale helse-
problemer” (depresjon, angst) hos vel 80 %. Atferdsproblemer (aggresjon, irritabilitet) ble
beskrevet hos 66 %, men med stor variasjon i alvorlighetsgrad. Atferdsproblemer var
hyppigst forekommende hos menn. Opposisjonsforstyrrelser angis hos 10-15 % (1).

Autismespekterforstyrrelser (ASD)

Data for forekomst av ASD varierer mye. Eldre undersgkelser angir 1-2 % (1). «Medicinsk
vardprogram» fra Sverige (8) angir en forekomst av ASD pa 5-10 %. Nyere undersgkelser
finner sveert hgy forekomst, henholdsvis 16,5 % av mulig ASD og 37,7 % med vansker innen
autismespekteret (9). Bruk av utvalg og diagnosegrunnlag varierer og kan vaere bakgrunn for
slike store forskjeller. En forekomst pa 5-10 % synes a veaere et relativt omforent anslag.
Generelt settes autismediagnoser senere hos barn med Down syndrom, enn hos andre med
idiopatisk autisme (uten kjent grunntilstand).

ADHD

Forekomst av ADHD (oppmerksomhets- og hyperaktivitetsforstyrrelse) hos personer med
Down syndrom angis til 6-8 % (1). Ved kombinasjon av hyperaktivitet og stereotyp atferd
finnes for gvrig en egen diagnose som kun skal brukes for utviklingshemmede (IQ<50): F84.4
Forstyrrelse med overaktivitet forbundet med psykisk utviklingshemning og bevegelses-
stereotypier. Diagnosen er imidlertid darligere definert og avgrenset enn andre diagnoser.

Risikofaktorer for utvikling av psykiske vansker

Grad av utviklingshemming og atferdsmessig fenotyp

Risiko for ASD er hgyere ved alvorlig til dyp utviklingshemming, sammenlignet med lett til
moderat utviklingshemming. Tilsvarende er psykiske vansker og/eller atferdsvansker
forbundet med gkende grad av utviklingshemming og store sprakvansker, spesielt de som
ikke utvikler talesprak. Individuelle forhold slik som temperament (trass, engstelse) og
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kognitiv stil (eks rigiditet, impulsivitet) kan ogsa ha betydning (3).

Kjgnn og alder

Atferdsvansker forekommer hyppigst hos gutter og menn (7). Gutter og menn med Down
syndrom har som gruppe lavere intellektuelt funksjonsniva enn jenter og kvinner, og derved
indirekte st@rre risiko for a utvikle psykiske vansker. Som ved ASD for gvrig, er det hgyest
forekomst hos gutter og menn (10). Dette kan tilsi at kvinner, iseer de som fungerer best
kognitivt og pa andre omrader, har best prognose, i hvert fall giennom barndom og tidlig
ungdomsalder.

Det er sannsynligvis en gkende forekomst av psykiske vansker med gkende alder, og spesielt
bgr man vaere oppmerksom ved overganger i livet. Type psykiske vansker ser ut til 3 endre
seg over tid (5).

Medisinske forhold

Medisinske forhold som vurderes som risikofaktorer er epilepsi, refluks, syn- og hgrselssvikt,
spvnforstyrrelser, obstruktiv sgvnapne, smerter, hypo- eller hypertyreodisme og hyppige
sykehusinnleggelser (3). Arsakssammenhengen er ikke entydig dokumentert.

Autismespekterforstyrrelser er assosiert med overhyppighet av epilepsi, spesielt infantile
spasmer og myoklonier (11).

Sosiale forhold
Det beskrives at familiens vaeremate overfor barnet, for eksempel rigiditet, grenselgshet,
engstelse, samt stressende eller dysfunksjonelle forhold er en risikofaktor (3).

Anbefalt oppfalging

Utredning

Den gkte forekomsten av psykiske tilleggsvansker hos barn og unge med Down syndrom,
tilsier at man bgr vaere spesielt oppmerksom pa dette. Tegn til ADHD eller ASD bgr fanges
opp i ferskolealder, med pafglgende utredning nar det er ngdvendig.

Ved mistanke bgr vanlige utredningshjelpemidler brukes (screeningskjemaer, diagnostiske
verktgy, kliniske intervjuer).

Bruk av screeningskjemaer og tolkning av resultater, forutsetter erfaring og kunnskap bade
med skjemaene og med malgruppen. Diagnoser skal ikke settes pa grunnlag av
screeningskjemaer, men vaere veiledende for nar det er behov for grundigere utredning. For
gvrig vil foreldres bekymring, formidlet i konsultasjoner med helsepersonell eller andre, gi
grunnlag for a vurdere behov for ytterligere utredning.

Ved utredning av psykiske tilleggsvansker bgr det sa langt som mulig brukes anerkjente
diagnostiske hjelpemidler.

For utredning av ASD vises det til retningslinje utgitt av Regional kompetansetjeneste for
autisme, ADHD, Tourettes syndrom og narkolepsi Helse Sgr-@st (12).
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For utredning, behandling og oppfglging av ADHD vises det til nasjonal retningslinje (13).

Det er ngdvendig a ta hensyn til utviklingsniva og grad av utviklingshemming nar formelle
diagnoser vurderes. Diagnoser skal settes etter en bred utredning og en samlet klinisk
vurdering der ulike funn vurderes opp mot hverandre.

Ved utredning i spesialisthelsetjenesten vises det til gjeldende prioriteringsveiledere for
habilitering av barn og unge og for psykisk helsevern for barn og unge, utgitt av
Helsedirektoratet (14-15). Ansvarsforhold og samarbeid bgr avklares lokalt for a sikre et godt
og likeverdig tilbud.

Medisinsk behandling
Medisinske problemer som kan vaere arsak til psykiske vansker, ma utredes og behandles fgr
andre tiltak vurderes.

Nar det gjelder medikamentell behandling av psykiske lidelser, er det fa spesifikke
behandlingsanbefalinger, hvilket tilsier at behandling av barn og unge med Down syndrom i
hovedsak skal fglge vanlig praksis. En amerikansk retningslinje om helseoppfglging av barn
med Down syndrom, anbefaler henvisning til spesialist for eventuell medikamentell
behandling, fordi mennesker med Down syndrom kan vaere mer sensitive overfor visse
medikamenter (16).

Psykologisk behandling

Det er ingen litteratur som spesifikt omhandler psykologisk behandling av mennesker med
Down syndrom, slik at erfaring fra individuell psykoterapi, iseer modifisert kognitiv
behandling, til mennesker med psykisk utviklingshemming bgr vurderes brukt.
Psykoedukasjon, spesielt rettet mot foresatte, kan ogsa veere aktuelt. Se ogsa kapittel 3 om
foreldrestgtte.

Veiledning og oppleering til foreldre
Se kapittel 3 om foreldrestgtte.

Tilrettelegging av milj@ og tilpasning av krav

Det finnes fa konkrete anbefalinger spesifikt for Down syndrom. Det er derfor naturlig a
trekke veksler pa generelle rad og anbefalinger for barn og unge med utviklingshemming.
Det er sannsynlig at for hgye krav og forventninger (kognitiv overbelastning) kan fgre til bade
internaliserende (angst, depresjon) og eksternaliserende vansker (utfordrende atferd).
Erfaring viser at realistiske forventninger, basert pa grundige utredninger og kartlegginger,
kan redusere problemene. Videre bgr det legges vekt pa a kompensere for mer spesifikke
vansker, for eksempel tale- og sprakvansker. | den forbindelse er opplaering i alternativ
kommunikasjon viktig, for eksempel i form av tegnsprak eller billedbaserte hjelpemidler. For
@vrig vil ogsa det a vektlegge ressurser og sterke sider, gi grunnlag for opplevelse av mestring
og derved forebygge utvikling av problemer.

Autismeenheten (som na er en del av Nasjonalt kompetansesenter for

nevroutviklingsforstyrrelser og hypersomnier/NevSom) har gitt ut en rapport om barn og
unge med Down syndrom og autisme (17). De koordinerer na en internasjonal studie som
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har som mal a finne tiltak og tilrettelegging som vil bidra til en bedre hverdag for personer
med Down syndrom og ASD. Varen 2016 startet et arbeid med en veileder som har fokus pa
gode tiltak for personer med denne dobbeltdiagnosen. For mer informasjon, ta kontakt med
NevSom.
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13. Medisinske og nevrologiske tema

Innledning

Barn og unge med Down syndrom har gkt forekomst av ulike medisinske og nevrologiske
tilstander, og det er viktig at deres omsorgspersoner og helsepersonell har kjennskap til
disse tilstandene og hvilken oppfglging som anbefales. Dette kapittelet oppsummerer
evidens rundt de ulike tilstandene, og gir anbefalinger for oppfelging. Kapittelet er skrevet
for helsepersonell som har et oppfglgingsansvar, bade i primaer- og spesialisthelsetjenesten
med szerlig vekt pa anbefalt oppfalging i habiliteringstjenesten for barn og unge (HABU).
Fastlegen og helsestasjonen utgjgr den viktigste kommunale helsetjenesten ogsa for barn og
unge med Down syndrom.

Ved anbefalte arlige kontroller hos fastlegen ligger ansvaret for a bestille legetime
hovedsakelig hos foreldrene, men det anbefales at fastlegen sender innkalling til de arlige
kontrollene.

13.1. Atlantoaxial instabilitet

Oppgaver for HABU
e Informere foreldre og kommunale samarbeidsparter om forekomst og symptomer pa
instabilitet i nakke.
e Vare oppmerksomme pa symptomer i forbindelse med medisinsk/nevrologisk
undersgkelse og henvise videre til utredning og behandling ved behov.

Beskrivelse

Hos 10-40 % av barn med Down syndrom kan det pavises en grad av instabilitet mellom de
to gverste nakkevirvlene (atlantoaxial instabilitet) (1). 1-3 % av disse barna vil utvikle
symptomer av nevrologisk art med smerter og ulike symptomer pa ryggmargskompresjon.
(2-3).

Symptomer pa ryggmargskompresjon kan veere nakkesmerter, utvikling av torticollis
(feilstilling i nakken), inkontinens for urin og/eller avfgring, gangproblemer, hyperrefleksi i
armer og ben, og problemer med handbevegelser (3-4).

Det er ikke pavist at instabilitet uten symptomer fra nakken utgjgr en risikofaktor for
utvikling av symptomatisk instabilitet for barn og unge som er aktive i sport (1,5).

Barn med tidligere negative rgntgenbilder kan utvikle atlantoaxial instabilitet (Al) senere i
livet (6).

Anbefalt oppfalging

Det er ikke grunnlag for a anbefale at alle barn med Down syndrom skal undersgkes for Al
med rgntgenbilder (7-8). Foreldre bgr informeres tidlig om risikoen for & utvikle Al og hvilke
symptomer de bgr vaere oppmerksomme pa. Ved symptomer pa ryggmargskompresjon bgr
lege oppspkes. Det bgr da tas MR av nakken, og pasienten bgr henvises til nevrokirurg.
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Generelt bgr det utvises forsiktighet ved prosedyrer som kan medfgre
ryggmargskompresjon, for eksempel anestesi (9). Anestesilege kan i henhold til prosedyrer i
egen avdeling henvise til rgntgenbilde av nakken for @ undersgke for Al preoperativt. Dog
har det vist seg at slike bilder ikke er godt reproduserbare (3;9). Pa grunn av sen modning av
beinstrukturer er det antakeligvis ikke relevant a ta rgntgensidebilder fgr barna er minst 3 ar
(8-9). Det anbefales derfor a foreta en nevrologisk vurdering for mulige symptomer pa
ryggmargskompresjon f@r operasjon. Hvis det foreligger nevrologiske symptomer eller hvis
det tidligere er blitt pavist instabilitet i nakken, anbefales det MR av nakken fgr operasjon.
Pasienten bgr da ogsa henvises til nevrokirurg.
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13.2. Epilepsi

Oppgaver for HABU:
e Informere foreldre om gkt risiko for epilepsi.
e Oppta grundig anamnese med tanke pa epileptiske anfall ved medisinsk/nevrologiske
undersgkelser.

Beskrivelse

Omtrent 10 % av barn og unge med Down syndrom utvikler epilepsi (1-4). Av alle som far
epileptiske kramper er det angitt at ca. 40 % utvikler epilepsi f@r 1 ars alder og ca. 40 % i 20-
30 ars alder (3;5). Ca. 1/3 av barn med Down syndrom som utvikler epilepsi far infantile
spasmer (4).

Anbefalt oppfelging

Barn og unge med mistanke om epileptiske kramper bgr utredes som normalt, og epilepsi
hos barn og unge med Down syndrom bgr behandles etter generelle retningslinjer avhengig
av type epileptiske anfall. Se generell veileder i pediatri (6).
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13.3. Fertilitet, gynekologi og prevensjon

Oppgaver for HABU:
e Pubertetsutvikling bgr innga som tema i gruppesamlinger for barn og foreldre nar
barna er 10-12 ar.
e Gynekologiske problemstillinger og informasjon om prevensjon bgr innga som tema
ved medisinske konsultasjoner i HABU ved 10-12 ar og 15 ar. Oppfglging ut over
dette bgr forega hos fastlegen, som ved behov henviser til gynekolog.

Beskrivelse

Gutter og jenter med Down syndrom kommer i puberteten med utvikling av sekundzere
kjpnnskarakteristika pa samme tid som den generelle barnepopulasjonen (1). Kvinner med
Down syndrom kan bli gravide og fgde barn, men har nedsatt fertilitet (2-3). Trolig kan 15-30
% av kvinner med Down syndrom bli gravide, og deres risiko for & fa et barn med Down
syndrom er omtrent 50 % (4-5). Barn av kvinner med Down syndrom synes ogsa a ha gkt
risiko for andre medfgdte misdannelser og utviklingsforstyrrelser (5).

Nesten alle menn med Down syndrom er infertile, trolig pa grunn av svekket
spermatogenese (utvikling og modning av saedceller), men det er rapportert om sjeldne
tilfeller der menn med Down syndrom har fatt barn (2;5-6).

Problemer og utfordringer knyttet til menstruasjon (kraftige og langvarige blgdninger,
uregelmessige blgdninger, smerter og hygiene) og humgrsvingninger er vanlig hos jenter og
kvinner med Down syndrom (7-8). Jenter med psykisk utviklingshemming er like ofte plaget
med premenstruelt syndrom og andre menstruasjonsforstyrrelser som den generelle
befolkningen, og de har behov for gynekologisk helsehjelp pa lik linje med andre jenter (9-
11). Jenter og kvinner med psykisk utviklingshemming har ofte store utfordringer med
hygiene ved menstruasjonsblgdninger, og dette kan veere sart og vanskelig a takle for jenta
selv og hennes omsorgspersoner (7).

Anbefalt oppfolging

Fra barna er 9-10 ar trenger bade barn og foreldre informasjon og kunnskap om
pubertetsutvikling for a veere best mulig forberedt pa utfordringer i puberteten (4;7).
Fastlege, skole og helsestasjon er viktige arenaer i tillegg til at habiliteringstjenesten bgr ta
opp tema i enkeltkonsultasjoner og i gruppesamlinger.
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Gutter med Down syndrom
Hos gutter med Down syndrom anbefales det arlig undersgkelse av testiklene fra
puberteten, pga. gkt risiko for testikkelkreft (7).

Menstruasjonsforstyrrelse

Menstruasjonsforstyrrelser hos jenter med Down syndrom bgr ved behov behandles med
medikamenter, etter samme retningslinjer som for andre jenter (9). Det er viktig at jenter
med betydelige menstruasjonssmerter far smertestillende behandling. Behandling med
hormonpreparat bgr ogsa vurderes ved menstruasjonsblgdninger som er plagsomme eller
utfordrende pa grunn av hygiene og personlig stell (7;9;11).

Gynekologisk undersgkelse

Jenter og kvinner med Down syndrom bgr fa giennomfgrt gynekologisk undersgkelse ved
behov (3;9), og gynekologiske sykdommer og problemstillinger skal behandles som hos
andre kvinner (9). Gynekologisk undersgkelse kan imidlertid veere vanskelig a fa utfgrt pa
grunn av manglende forstaelse og samarbeid, og undersgkelsen kan veere smertefull og
skremmende. Undersgkelsen skal avbrytes dersom jenta/kvinnen gnsker det. Grundig
forberedelse og forklaring i forkant med forstaelige begrep og gjerne visuelle hjelpemidler er
viktig (7;9), og undersgkelsen bgr gjgres av en erfaren gynekolog (1). Det kan vaere behov for
a gjore en gynekologisk undersgkelse i lett narkose (9).

Prevensjonsmidler

Bruk av prevensjonsmidler til ungdom og voksne med psykisk utviklingshemming har vaert og
er fortsatt, et kontroversielt og utfordrende tema (10). Mange kvinner med Down syndrom
er fertile og kan ha behov for et prevensjonsmiddel. En kvinne med Down syndrom som ber
en lege eller helsesgster om prevensjon, skal fa tilboud om dette pa samme mate som alle
andre. Type prevensjonsmiddel bgr tilpasses ut i fra behov, brukervennlighet og risiko for
bivirkninger (11-12).

Til personer med utviklingshemming ma evnen til 4 fglge opp bruken av preparatet vurderes.
P-piller, mini-piller og p-ring kan vaere for vanskelig a bruke riktig, og langtidsvirkende
preparater (LARC), som hormonspiral eller p-stav, b@r av den grunn foretrekkes. P-sprgyte
kan gi uheldig vektgkning og redusert bentetthet og bgr av den grunn unngas (9;11-12).

Hvis en person ikke gnsker & bruke prevensjon, ma det dokumenteres at det ikke foreligger
samtykkekompetanse hvis det likevel skal gis (12). For utfyllende informasjon vedrgrende
prevensjon vises til Statens legemiddelverk; Anbefalte hormonelle prevensjonsmidler (13) og
NFSS (Norsk nettverk for seksualitet og samliv) sin nettside om prevensjon og sterilisering.

Sterilisering
Dersom en person med utviklingshemming gnsker sterilisering, ma dette sgkes om til
Steriliseringsnemnda i fylket de bor i.

Selv om alle rundt en person med utviklingshemming er enige om at vedkommende mangler

forutsetninger for a ta vare pa et barn, kan ikke han eller hun bli sterilisert mot sin vilje. Det
a ha en psykisk utviklingshemming er ikke i seg selv tilstrekkelig for a fa innvilget et
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steriliseringsinngrep, og det er ikke lovlig & foreta et steriliseringsinngrep dersom det ikke er
gitt informasjon i trad med kravene i pasient- og brukerrettighetsloven(12;14-15).
For utfyllende informasjon vises til Helsedirektoratets veileder til steriliseringsloven (15).

HPV vaksine

Jenter med Down syndrom bgr pa lik linje med andre fa tilboud om HPV (humant
papillomavirus) vaksine i 12 ars alder, som en del av barnevaksinasjonsprogrammet (omtales
pa nettsiden til Folkehelseinstituttet).
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13.4. Fordgyelse, mage og tarm
Oppgaver for HABU:

e Kartlegge risiko for cgliaki med blodprgver (HLA DQ2 og DQ8) ved 15 mnd. alder.
Informere foreldre om symptomer pa cgliaki og anbefale arlig undersgkelse og
blodprgver hos fastlege ved gkt risiko for cgliaki.

e Vare oppmerksom pa symptomer pa aspirasjon og gastrogsofageal refluks, og
henvise til utredning og behandling ved behov.

Beskrivelse

@sofagusatresi (medfadt lukket spiserar)

Det er gkt forekomst av gsofagusatresi (0,81 - 0,9 % av alle nyfgdte med Down syndrom
versus 0,03-0,16 % av alle nyfgdte) (1-2), duodenal atresi (2,4-2,7 % av alle nyfgdte barn med
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Down syndrom sammenlignet med 0,009 - 0,014 % av alle nyfgdte) (2-3) og M. Hirschsprung
(0,82 % av 100 nyfgdte med Down syndrom sammenlignet med 0,013 % for alle nyfgdte) (3).

Coliaki

Cgliaki har en forekomst pa 5-15 % hos personer med Down syndrom (4) sammenlignet med
et anslag pa ca. 1 % i den generelle befolkningen (5). Symptomer kan vaere forandring i
trivsel, langvarig diare, obstipasjon, uforklarlig anemi og darlig vektgkning.

Gastrogsofageal refluks

Det er gjort eget litteratursgk for gastrogsofageal refluks (G@R), men det foreligger ikke nok
epidemiologiske data for & kunne beskrive en gkt forekomst i populasjonen med Down
syndrom. Symptomer pa G@R kan vaere hyppig og surt oppkast, darlig vektoppgang,
oppvakninger om natten og gjentatte lungebetennelser.

Obstipasjon

Obstipasjon er erfaringsvis et hyppig problem hos barn med Down syndrom, men det
mangler gode forekomsttall. Det er viktig a8 vaere observant pa dette fra tidlig alder.
Behandlingen skjer etter gjeldende retningslinjer. Se generell veileder i pediatri (6).

Spiseutvikling, ernaering og vekst blir omtalt i kapittel 9.

Anbefalt oppfolging
Ved darlig almenntilstand, spiseproblemer eller avfgringsproblemer i nyfgdtperioden bgr
barnet utredes for misdannelser i mage og tarm.

Kartlegging av risiko for a utvikle cgliaki (HLA DQ2 og DQS8) (4) bgr skje ved 15 mnd. alder
eller tidligere. Hvis et barn med Down syndrom er negativ for disse HLA antigenene, har
barnet samme risiko for a fa cgliaki som befolkningen ellers og bgr kun utredes ved
symptomer. Ved pavisning av HLA DQ2 og DQ8 har barnet gkt risiko for cgliaki og bgr ta
arlige blodprgver (endomycium test IgA-antigliadin og IgA anti transglutaminase). Er
blodprgvene positive bgr barnet utredes videre hos barnelege og/eller gastroenterolog.
Diagnose stilles ut fra blodprgver og biopsi.

Ved symptomer pa aspirasjon og gastrogsofageal refluks bgr barn med Down syndrom
utredes og behandles som andre barn etter gjeldende retningslinjer. Se generell veileder i
pediatri (6).

Ved obstipasjon anbefales det ultralyd av abdomen, med rektal diameter og rgntgen
oversikt abdomen.
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13.5. Hjerneslag
Barn med Down syndrom har en hgyere risiko for a fa hjerneslag enn den generelle
barnepopulasjonen, blant annet fordi de oftere har gjennomgatt hjertekirurgi og kan ha
malformasjoner i hjernekarsystemet (1). Behandling skjer etter vanlige retningslinjer (2).
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13.6. Hjertesykdom

Oppgaver for HABU:
e Sjekke at ultralyd av hjertet (ekkokardiografi) er utfgrt i nyfgdtperioden.
e Oppta anamnese med tanke pa hjertesviktsymptomer, og lytte pa hjerte og lunger
(auskultere) ved de generelle medisinske/nevrologiske undersgkelsene.
e Henwvise til barnekardiologisk utredning ved symptomer forenlig med hjertesykdom.

Beskrivelse

Barn med Down syndrom har betydelig gkt risiko for medfgdt hjertefeil, ca. 50 % av barna
har medfgdt hjertefeil (1-4). Atrioventrikulaer septumdefekt (AVSD) (ca. 40 %) og ventrikkel
septum defekt (VSD) (ca. 30-35 %) er de vanligste hjertefeilene (5-6). Hjertefeilen kan veere
vanskelig a diagnostisere ved klinisk undersgkelse, og barn som ikke har blitt undersgkt med
ultralyd av hjertet (ekkokardiografi) etter fgdsel, kan ga i flere ar fgr diagnosen stilles (1-4).

Barn med Down syndrom og AVSD synes a ha gkt risiko for tidlig utvikling av irreversibel
pulmonal hypertensjon (forhgyet trykk i lungekretslgpet), av og til sa tidlig som ved 6
maneders alder (1-4). Puste- og svelgeproblematikk kan skyldes karringer (unormalt forlgp
av aorta eller pulmonalarterien). Tilstanden kan veere umulig a diagnostisere ved ultralyd, og
bgr utredes med rgntgen med kontrast i gsofagus, MR eller CT (1).

Graden av og tidspunkt for eventuell utvikling av hjertesvikt symptomer, avhenger av typen
hjertefeil og av den vaskulzere motstanden i lungekretslgpet. Takypne, inndragninger,
blekhet, avflatet vektkurve og tretthet, er symptomer pa utvikling av hjertesvikt. Barn som
utvikler hjertesvikt skal som regel opereres fgr 6 maneders alder for @ unnga utvikling av
pulmonal hypertensjon (1;4). Ved utvikling av irreversibel pulmonal hypertensjon kan ikke
barna fa kirurgisk behandling av hjertefeilen, og de vil ha kortere leveutsikter (1;4).

Ungdom og voksne med Down syndrom uten kjent hjertesykdom har trolig gkt risiko for a
utvikle klaffefeil, oftest mitralklaff insuffisiens og aortastenose (4-5;7).
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Anbefalt oppfalging

Klinisk undersgkelse alene er ikke nok for a avdekke en eventuell medfgdt hjertefeil hos et
nyfgdt barn med Down syndrom, selv store og alvorlige hjertefeil kan da bli oversett. Det er
derfor viktig at alle nyfgdte barn med Down syndrom undersgkes med EKG og
ekkokardiografi fgr utskrivelse fra sykehuset eller innen to uker etter fgdsel. Ved pavist
hjertefeil skal barna fglges av barnekardiolog (4).

Ungdom og voksne med Down syndrom som utvikler asymptomatisk klaffefeil og
aortastenose har som regel ikke behov for behandling, men det kan vaere grunn til 3
forebygge endokarditt (betennelse i arehinnen i hjertet) fgr for eksempel enkelte
tannbehandlinger eller inngrep. Hjerteauskultasjon og eventuelt videre kardiologisk
undersgkelse bgr mulig gjgres fgr mer omfattende tannbehandling (4).
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13.7. Hoftedysplasi

Oppgaver for HABU:
e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om gkt risiko for
hoftedysplasi og hofteinstabilitet i oppveksten, og hvilke symptomer som kan oppsta.
e Henvise til utredning og behandling ved mistanke om hoftedysplasi.

Beskrivelse

Nyfgdte barn med Down syndrom har ikke hgyere forekomst av hoftedysplasi enn den
generelle nyfgdtpopulasjonen (1-4). Hofteinstabilitet er trolig et problem som fgrst opptrer
etter ca. 2 drs alderen (5). Hofteinstabilitet forekommer i 2-5 % av hele populasjonen med
Down syndrom (4). Luksasjoner og subluksasjoner kan typisk registreres rundt 7-8 ars alder.
Barnet har gangproblemer og smerter. Ubehandlet kan tilstanden fgre til tap av
gangfunksjon. Hos voksne med Down syndrom kan man finne forandringer i hoftene pa
rentgen i opptil 28 % av populasjonen (6).

Anbefalt oppfalging
Ultralyd av hofter pa nyfgdte barn med Down syndrom bgr ikke utfgres med mindre det er

klinisk indikasjon for det.

Foreldre bgr gjgres oppmerksom pa symptomer for hofteinstabilitet/dysplasi.
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Rentgen av hofter bgr tas ved apenbare eller rapporterte gangproblemer, ved uforklarlige
smertesymptomer og/eller atferdsendringer. Rgntgen bgr tas bade i leddets normalstilling
og i fremprovosert dislokasjon i adduksjon. Henvisning til ortoped for utredning og eventuell
behandling bgr vurderes.

Referanser

1. Alsaleem M, Set KK, Saadeh L. Developmental Dysplasia of Hip: A Review. Clin Pediatr (Phila). 2015;54:921-8.
2. Rosendahl K, Markestad T, Lie RT. Ultrasound screening for developmental dysplasia of the hip in the
neonate: the effect on treatment rate and prevalence of late cases. Pediatrics. 1994;94:47-52.

3. Wester Oxelgren K, Jahnke K, Myrelid A mfl, Down syndrom, Medicinsk vardprogram 0-18 ar, Svensk
Neuropediatrisk Férening, rev 3 2014.

4. Caird MS, Wills BP, Dormans JP. Down syndrome in children: the role of the orthopaedic surgeon. J Am Acad

Orthop Surg. 2006;14:610-9.
5. Bennet GC, Rang M, Roye DP, Aprin H. Dislocation of the hip in trisomy 21. J Bone Joint Surg Br. 1982;64:289-

94.
6. Hresko MT, McCarthy JC, Goldberg MJ. Hip disease in adults with Down syndrome. J Bone Joint Surg Br.

1993;75:604-7.

13.8. Hgrselsvansker

Oppgaver for HABU:
e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om hgy risiko for hgrselstap
hos barn med Down syndrom.
e Etterspgrre ved alle planlagte konsultasjoner hos lege i HABU om hgrsel blir fulgt opp
og eventuelt henvise til gre-nese-hals (@NH) lege.
e Ta hensyn til hgrselsvansker ved utredning av kommunikasjon og kognisjon, og ved
planlegging av tiltak for alternativ og supplerende kommunikasjon (ASK).

Beskrivelse

Barn med Down syndrom har stg@rre risiko for a fa hgrselstap enn andre jevnaldrende barn
(1). Risiko for medfgdt hgrselstap er opptil 60 ganger hgyere enn i den generelle
populasjonen (2) og mellom 6 — 15 % av alle nyfgdte barn med Down syndrom har medfgdt
hgrselstap (1-2).

Senere i barndommen har de gkt risiko for kronisk mediaotitt (mellomgrebetennelse) som
kan medfgre hgrselstap. En norsk studie paviste kronisk mediaotitt hos 38 % av alle 8 dringer
med Down syndrom (3). Kronisk mediaotitt behandles med dren, og det ma ofte flere
drenbehandlinger til for a forhindre hgrselsproblematikk (4).

Misdannelser i det indre @gre kan bidra til sensorinevralt hgrselstap (5). Hgreapparat og
cochleaimplantat er mulige tiltak for a optimalisere hgrselen. Cochleaimplantat har vist
effekt hos barn med Down syndrom, men ikke i samme grad som hos barn uten andre
funksjonsnedsettelser, pa grunn av laerevansker og kommunikasjonsvansker (6). Enkelte
case rapporter kan tyde pa at patologi i gregangene kan fgre til endret atferd (7).

Anbefalt oppfalging
Alle nyfgdte barn med Down syndrom bgr fa undersgkt hgrsel hos @NH-lege etter vanlige

retningslinjer for nyfgdte. Pa grunn av hgy forekomst av hgrselstap anbefales rutinemessige
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underspkelser hos @NH-lege arlig fra 2-5 ar, deretter hvert 2. ar i hele oppveksten (1-2). Ved
manglende samarbeid, kan man benytte kortvarig sedasjon for a fa giennomfgrt
undersgkelsen.

En bgr ved manglende sprakutvikling og/eller atferdsendringer undersgke hgrselen og se
etter forandringer i gret (5;7).

Alternativ og supplerende kommunikasjon (ASK) bgr alltid vurderes ved kjent
hagrselsnedsettelse, se kap. 4 for nsermere omtale av ASK.
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13.9. Immunologi, infeksjoner og vaksinasjon

Beskrivelse

60 % av barn med Down syndrom har lave lymfocytter som gker gradvis mot normalen nar
de blir eldre (1). Det foreligger trolig ogsa en forstyrret B-celle funksjon med lav serum IgM
og heyere IgA og 1gG (2-3). Det er sjelden behov for direkte immunterapi, og man har ikke
kunnet pavise forbindelse mellom lav lymfocytt tall alene og hgy infeksjonsfrekvens (4-5).
Andre faktorer som aspirasjon og store polypper bgr utredes ved gkt infeksjonsfrekvens.

Barn med Down syndrom har hgyere risiko for autoimmune sykdommer som autoimmun
utlgst hypo- eller hypertyreose, Diabetes mellitus type 1 (4,2 ganger hgyere enn den
generelle populasjonen) og alopecia areata (flekkvis hartap) (6-9).

Cgliaki har en prevalens pa 5-15 % hos individer med Down syndrom og forekommer
hyppigere hos de som har pavist HLA genotypene DQ2/8 (10).

Det er forhgyet risiko for idiopatisk revmatisk artritt (6 ganger hgyere enn i den generelle
populasjonen) (11) og for systemisk lupus erythematosuss (12).

Barn med Down syndrom blir hyppigere innlagt for RS virus infeksjoner i de to fgrste
levearene (13).

Det er hyppig forekomst av mellomgrebetennelse, sinusitt og gyebetennelse pa grunn av
underutviklet midtansikt med trange gre-, tarekanaler og bihuler (14).
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| livslgpet gjennomgar en tredjedel av personer med Down syndrom en pneumoni
(lungebetennelse), og i en studie er aspirasjonspneumoni i voksen alder rapportert som en
av dgdsarsakene (15). Ved gjentatte pneumonier i barne- og ungdomsalder er det viktig a
utelukke stille aspirasjon av mat i luftveiene og gastrogsofageal refluks (G@R).

Anbefalt oppfealging
Det bgr tas fastende blodsukker ved mistanke om Diabetes mellitus type 1. Behandling og
oppfelging skjer etter gjeldende praksis. Se generell veileder i pediatri (14).

For kartlegging av risiko for cgliaki, se kapittel 13.4 om fordgyelse, mage og tarm.
For tiltak ved autoimmun hypo- og hypertyreose, se kapittel 13.15 om tyroidea forstyrrelser.

Forebygging av RS virusinfeksjon med palivizumab (Synagis®) anbefales kun for barn med
Down syndrom under 2 ar som har tilleggsvansker som kronisk lungesykdom, medfgdte
luftveisanomalier eller medfgdt hjertefeil (14).

Behandling av infeksjoner med antibiotika samt andre tiltak bgr skjer etter vanlige
retningslinjer (14).

Ved hyppige gvre og nedre luftveisinfeksjoner bgr det overveies utredning for aspirasjon,
forstgrrede adenoider og G@R.

Vaksinasjon mot hepatitt B anbefales for personer med Down syndrom og dekkes av
folketrygden (14). Ellers bgr barna fglge barnevaksinasjonsprogrammet anbefalt av
Folkehelseinstituttet (16).
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13.10. Kreft

Oppgaver for HABU:
e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om gkt risiko for kreftsykdom
og symptomer. Henvise til utredning og behandling ved mistanke.

Beskrivelse

Barn med Down syndrom har 10-20 ganger gkt risiko for a fa leukemi sammenlignet med
den generelle populasjonen (1). Akutt lymfoblastisk leukemi er hyppigst i smabarnsalder og
akutt myeblastisk leukemi debuterer tidligere enn hos den generelle populasjonen (1).
Symptomer vil veere blekhet, nedsatt allmenntilstand, vekttap, svingende feber,
hudblgdninger og bensmerter. Laboratorieverdier vil typisk vise lav hemoglobin, forhgyet
hvite blodlegemer og lave blodplater. Ved slike funn bgr pasienten umiddelbart henvises til
barnelege.

Ellers har personer med Down syndrom generelt lavere risiko for solide tumores, bortsett fra
germinal celle tumor i testis og ovarier (2). Spesielt testis tumores kan presentere seg fra 15
ars alder som en smertelgs knute i testikkelen slik som i den generelle befolkningen. Disse
tumores er generelt sjeldne.

Anbefalt oppfalging
Vaere oppmerksom pa tegn pa leukemi spesielt hos sma barn med Down syndrom (ta
hematologisk status). Ved mistanke bgr det umiddelbart henvises til barnelege eller onkolog.

Palpasjon av testikler anbefales fra 15 ars alder. Ved funn av smertelgs knute bgr det
henvises til ultralyd testis og eventuelt til barnekirurg eller onkolog.
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13.11. Nyre, urinveier og genitalier

Oppgaver for HABU:
e Informere foreldre og kommunale samarbeidsparter om gkt risiko for anomalier i
nyre og urinveier.
e Henwvise til utredning ved symptomer pa anomalier i nyre og urinveier.
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Beskrivelse

Det er funnet en gkt risiko for fglgende medfgdte anomalier i nyrer og urinveier: renal
agenesi, cystisk nyre, hydronefrose og hydroureter, urethral obstruksjon og urethraklaffer,
hypospadi og prune belly syndrom (1). Disse forstyrrelsene vil oftest oppdages ved
ultralydundersgkelse i graviditeten eller ved fgdsel (prune-belly syndrom, hypospadi). Etter
fedsel kan barn fa symptomer som gjentatte urinveisinfeksjoner, nedsatt nyrefunksjon og
darlig strale ved tissing. Ved slike symptomer bgr man gjennomfgre en ultralyd urinveier for
a avdekke en nyre- eller urinveisanomali.

Det er gkt forekomst av kryptorkisme (testikkelretensjon) hos gutter med Down syndrom

2).

En studie fant mild nedsatt GFR (mal pa nyrefunksjon) hos 4,5 % av alle personer med Down
syndrom som var med i studien, men konkluderer med at nyresvikt ikke er hyppigere hos
personer med Down syndrom sammenlignet med den generelle populasjonen (3).

Nar det gjelder kontinens for urin og avfgring, se kapittel 10 om renslighet.

Anbefalt oppfolging

Ved mistanke om anomali i nyfgdtperioden, bgr det giennomfgres UL urinveier eller MUCG
(rentgenundersgkelse). Ved senere oppstatte symptomer pa urinveis- eller tarmanomali bgr
barnet utredes med ultralyd urinveier og eventuelt andre rgntgenundersgkelser.

Ved mistanke om testikkelretensjon, bgr barnet henvises til barnekirurg for utredning og
behandling.

Ved mistanke om nyresvikt, anbefales det bestemmelse av GFR og behandling etter
gjeldende retningslinjer for barn (4).
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13.12. Synsvansker og gyepatologi

Oppgaver for HABU:
e Kontrollere rgd refleks og sjekke for skjeling ved medisinsk/nevrologisk undersgkelse
ved 3-4 mnd.

e Opptaanamnese i forhold til synsfunksjon og sjekke for skjeling ved senere
medisinske/nevrologiske undersgkelser.

e Henvise til gyelege ved mistanke om gyepatologi og/eller nedsatt syn.

e Sjekke at barnet far oppfelging hos gyelege i henhold til denne retningslinjen.

e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om gkt forekomst av
synsvansker.
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Beskrivelse

Forekomst av gye- og synspatologi hos barn og voksne med Down syndrom angis a veere fra
40 til 70 % (1-4;6). Dette er en klart gkt forekomst sammenliknet med befolkningen forgvrig.
Hos barn med Down syndrom forekommer brytningsfeil og akkomodasjonsvansker hos over
50 % og strabisme (skjeling) hos ca. 25 % (1;4-6). Medfgdt katarakt (gra staer) forekommer
trolig hos 1-3 %. Katarakt som debuterer i tenarene og senere, er vanligere (7). Det er ogsa
gkt forekomst av nystagmus, blefaritt, tareveisproblematikk, irisanomalier og keratokonus
(frembukning av hornhinnen). Typen av gyeproblematikk varierer med alderen (1;4-6).

En god synsfunksjon er viktig for best mulig utvikling og trivsel (1). Synsvanskene kan vaere
vanskelig a oppdage uten gyelege- og synsundersgkelse. Det er derfor viktig med
regelmessige og malrettede undersgkelser og oppfalging av synsfunksjonen (1).

Anbefalt oppfoalging:
Det anbefales regelmessige undersgkelser av synsfunksjonen og mulig gyepatologi pa
felgende tidspunkt:

e Undersgkelse av rgd refleks i nyfgdtperioden (1-3;6). Nyfgdtavdelingen bgr henvise

til gyepoliklinikk ved utskrivelse.

e (@yelegeundersgkelse fgr 6 mnd. alder (2-3;6).

e Arlig gyelegeundersgkelse frem til 5 ars alder (2-3;6).

e @yelegeundersgkelse hvert 2. ar fra 5-10 ars alder (1).

e (@yelegeundersgkelse hvert 3. ar etter 10 ars alder (1).

Ved skjeling bgr adekvate briller tilpasses tidlig for 8 muliggjgre normal synsutvikling.
Brytningsfeil og akkomodasjonsvansker korrigeres med briller. Barn med Down syndrom kan
ha god nytte av bifokale briller (1;8). Tareveisproblematikk skal behandles som hos andre
barn. Medfgdt og ervervet katarakt b@r vurderes for kirurgisk behandling (1). Keratokonus
kan fgre til uttalte brytningsfeil og svekket syn, og tilstanden bgr fanges opp tidlig og
behandles.
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13.13. Sgvnforstyrrelser
Oppgaver for HABU:
e Informere foreldre om hva som kan vaere symptomer pa sgvnforstyrrelser som er
spesifikke for barn med Down syndrom.
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e Kartlegge sgvnmegnster (for eksempel med CSHQ) og sp@rre etter tegn pa
sgvnproblemer.

e Henvise til polysomnografi/polygrafi ved mistanke om obstruktivt sgvnapne syndrom
(OSAS).

e Henwvise til klinisk ernaeringsfysiolog og aktivitetsprogrammer ved OSAS kombinert
med fedme.

e Henvise til ®NH for adenotonsillektomi ved pavist OSAS eller vedvarende kliniske
tegn pa obstruktivitet i gvre luftveier.

e Henvise til lungelege for CPAP/BiPAP behandling etter adenotonsillektomi.

Beskrivelse

Sgvnforstyrrelser forekommer oftere hos barn med Down syndrom enn hos andre barn.
Insomnia, nattlig oppvakning, dagtrgtthet og parasomnier er rapportert (1). Obstruktivt
sgvnapne syndrom (OSAS) er ogsa mer vanlig hos barn med Down syndrom (38 % - 66 % i
selekterte grupper) sammenlignet med 2-3 % i barnebefolkningen ellers (2-4).

Relevant litteratur og forskjellige studier har ulike definisjoner av OSAS (2-3;5-9), basert pa
ulike definisjoner av apne-hypopne indeks og definisjon av apne/hypopne. American
Academy of Sleep Medicine har publisert definisjoner av kriterier for OSAS (10) og American
Academy of Otolanryngology har publisert kriterier for graden av OSAS (11). Disse brukes na
internasjonalt (12). Det rapporteres dog motstridende resultater angaende tiltak (5;13).

En studie fant at verbal 1Q var lavere hos barn med Down syndrom og OSAS (deres
definisjon) enn hos barn med Down syndrom uten OSAS. Det samme gjaldt for full scale 1Q,
men i mindre grad (7).

Det er generelt lite litteratur om resultatet av behandlinger i langtidsgyemed pa
konsentrasjonsevne, generelt evneniva og atferdsproblematikk. Det er ikke funnet studier
som viser at generelt kognitivt evneniva forbedres ved adenotonsillektomi (fjerning av
mandler og polypper) eller bruk av CPAP hos barn med Down syndrom. Det trengs forskning
i form av langtidsstudier bade for a evaluere compliance og reversibilitet av
kognisjonsproblemer og atferdsvansker ved behandlet OSAS.

Det rapporteres at foreldre ikke alltid oppfatter symptomer pa OSAS og kan saledes
undervurdere problemstillinger. Det er viktig a forklare til foreldre hva som er normal og
unormal sgvn hos barn (3).

Medfgdt sentralt apne syndrom er rapportert a ha en assosiasjon med Hirschsprungs
sykdom, og forekomsten av begge tilstandene er forhgyet hos barn med Down syndrom.
Ved sentral apne bgr genetisk mutasjon og strukturelle hjerneforandringer utelukkes.
Sentralt apne syndrom ma ofte behandles med livslang respiratorhjelp (14).

Anbefalt oppfolging

Behandling av insomnia og hyppig oppvakning, bgr omfatte miljgtiltak og muligens
medisinering (15). En studie i 2012 viste at melatonin har begrenset effekt pa barn med
psykisk utviklingshemming (16), men melatonin kan ha en virkning pa individuell basis.
Annet hyppig brukt sovemiddel for barn er alimemazin (Vallergan®). Ut fra gjennomgang av
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litteraturen og diskusjon i faglige fora (som legenettverket i helseregion Ser-@st) vil man ikke
anbefale a gjgre en generell screening av alle barn med Down syndrom med
polysomnografi/polygrafi. Utredning av sgvnvansker bgr gjgres etter en individuell
vurdering, basert pa anamnese og/eller klinisk observasjon.

Det anbefales en strukturert anamnestisk kartlegging av sgvnsymptomer. Til dette formalet
finnes det en norsk versjon av “Children’s Sleep Habits Questionnaire” (CSHQ) som gjelder
for barn fra 4-12 ars alder (17). Strukturert kartlegging anbefales, spesielt for personell som
har lite erfaring med utredning av barn med Down syndrom. Kartleggingen bgr spesielt
vektlegge atferdsforstyrrelser, morgentrgtthet og konsentrasjonsvansker. Ved slike
symptomer vil en polysomnografiundersgkelse veere indisert.

Pa tiltakssiden anbefales vektreduksjon ved overvekt og fedme (18). Videre vil man vurdere
tonsillektomi og dersom dette ikke har effekt; CPAP/BIPAP behandling (19).

Klinisk erfaring, stgttet av funn i en nylig publisert studie (20) tilsier at det kan veaere store
utfordringer med compliance ved CPAP/BIPAP behandling. Det foreligger ingen relevant
litteratur om konsekvensene av en kontinuerlig maskebehandling generelt eller ved
midtansiktshypoplasi.

Trakeotomi bgr bare vurderes ved livstruende respirasjonssvikt.
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13.14. Tannhelse

Oppgaver for HABU
e Informere foreldre om gkt risiko for forstyrret tannutvikling, nedsatt oral helse og
viktigheten av god munnhygiene ved fgrste legekonsultasjon i HABU nar barnet er 3-
4 mnd.
e Ved samme konsultasjon informere om anbefalt oppfglging av den offentlige
tannhelsetjenesten fra ca. 1 ars alder og eventuelt henvise med mindre dette
ivaretas av kommunens helsetjeneste (fastlege eller helsesgster).

Beskrivelse

Forstyrrelser i tannutviklingen er vanlig hos barn med Down syndrom (1); med forsinket
tannfrembrudd, tannagenesier og tannanomalier (sma tenner, tapptenner og korte rgtter)
(1). En underutviklet kjeve, trange luftveier, nedsatt muskeltonus i lepper og kinn, og
tungeprotrusjon (tungepress) gir gkt risiko for bittfeil (f.eks. underbitt og kryssbitt) (1).
Pusting med apen munn medfgrer gkt munntgrrhet, som kan gi gkt tannslitasje (2).
Tanngnissing kan medfgre ytterligere tannslitasje (1). Barn og voksne med Down syndrom
har ogsa betydelig gkt risiko for periodontal sykdom (tannkjgttsykdom), som kan fgre til
Igsning av tenner. Endret bakterieflora i munnen, nedsatt immunforsvar og darlig
tannhygiene er trolig arsaker til dette (1-3).

Anbefalt oppfalging

Det er viktig a etablere kontakt med tannhelsetjenesten fgrste levear da barn med Down
syndrom har betydelig gkt risiko for svekket tannhelse (1-5). Det anbefales tidlig kontakt
med tannhelsetjenesten for tilvenning til undersgkelser, og informasjon til foreldre om
munnhygiene og vaner. God munnhygiene bgr etableres tidlig (1-3). Se ogsa omtale av
munnmotorisk stimulering i kapittel 9.
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13.15. Tyroidea forstyrrelser

Oppgaver for HABU:
e Undersgke TSH og fritt T4 (blodprgver) ved 3-4 mnd. og ved 10-15 mnd.
¢ Informere foreldre og fastlege om viktighet av arlige kontroller av stoffskiftestatus.
e Informere foreldre og kommunale samarbeidspartnere om den gkte risiko for
tyroideaforstyrrelser, og hvilke symptomer man skal vaere oppmerksomme pa.

Beskrivelse

Det finnes forskjellige sykdommer knyttet til tyroidea (skjoldbruskkjertelen) som alle
forekommer hyppigere hos barn med Down syndrom bade fra fedsel og senere i livet. Blant
disse er kongenitt hypotyreoidisme, kompensert og manifest hypotyreoidisme, og
hypertyreoidisme med og uten autoimmun arsak.

Kongenitt (medfadt) hypotyreoidisme

Forekomst av kongenitt hypotyreoidisme hos nyfgdte barn med Down syndrom er ca. 1 %,
og nyfgdte med Down syndrom har en 35 ganger gkt risiko for kongenitt hypotyreoidisme
sammenlignet med alle nyfgdte (1-2). Behandling bgr starte etter vanlig praksis i
spesialisthelsetjenesten.

Kompensert og manifest hypotyreoidisme

Det rapporteres om forekomst av hgy TSH verdi med samtidig normal fritt T4 (kompensert
hypotyreoidisme) hos 25-60 % av alle barn med Down syndrom (3). Kompensert
hypotyreoidisme er hos opptil 70 % forbigaende, og normaliserer seg mot skolealder (4).
Det er ikke indikasjon for a behandle denne tilstanden hos barn med Down syndrom. En
randomisert nederlandsk studie med langtidsoppfglging, viste en marginal effekt pa
lengdeveksten etter behandling med tyroxin (5-6).

Av barn med Down syndrom som har normalt stoffskifte ved f@dselen, vil ca. en sjettedel
utvikle manifest hypotyreoidisme (7). Manifest hypotyreoidisme etter nyfgdtalderen med
hay TSH og lav fritt T4, bgr behandles etter vanlig praksis med L-Tyroxin. Kliniske tegn til
hypotyreoidisme er kuldeintoleranse, obstipasjon og letargi (nedsatt bevissthet).
Hypotyreoidisme kan oppsta etter Hashimoto tyreoiditt helt ned i 8 ar alder hos bade jenter
og gutter med Down syndrom (8). Tyroideastatus kan da variere fra hyper- til
hypotyreoidisme.

Hypertyreoidisme

@kt varmeintoleranse, irritabilitet, vekttap, diare og gkt hjertefrekvens, er typiske tegn pa
hypertyreoidisme.
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Hypertyreoidisme av autoimmun arsak (Graves sykdom) forekommer ogsa hyppigere hos
barn med Down syndrom som har hgy TRAS (Tyroidea Reseptor AntiStoff) titer (ca. 0,6 % av
alle individer med Down syndrom), og disse har en betydelig gkt risiko til 8 fa Graves sykdom
sammenlignet med populasjonen forgvrig (9). Tilstanden er observert ned til 10 ars-alderen
og symptomer er de ovenfor nevnte, som ogsa kan inkludere diffus struma og eksoftalmus
(betennelse i gyehulen) (10). Pasienten kan da typisk svinge mellom hyper- og
hypotyreoidisme.

Pasienter med positiv antistoff titer pa TRAS bgr henvises til barneendokrinolog for
oppfelging. Det anbefales @ male antistoff mot antityroid peroxidase (TPO) og TRAS som
vanligvis er forhgyet ved autoimmun tyreoideasykdom.

Anbefalt oppfalging
Pa grunn av gkt risiko for ulike forstyrrelser i tyroidea, anbefales arlige blodprgve kontroller
hos fastlege med TSH og fritt T4.

Ved symptomer som kan gi mistanke om tyroideaforstyrrelse, bgr det foretas en klinisk
undersgkelse av tyroidea og tas en blodstatus med TSH, fritt T4, TRAS og TPO.

Ved manifest hypotyreoidisme og andre tyroideaforstyrrelser bgr barnet henvises til
barneendokrinolog for oppfglging.
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14. Metode og kunnskapsgrunnlag
Bakgrunn; mandat og malgruppe

Mandat

Utarbeide en retningslinje med faglige anbefalinger for spesialisthelsetjenestens utredning
og oppfelging av barn og unge (0-18 ar) med Down syndrom. Hovedfokus skal vaere pa
oppgavene til habiliteringstjenesten for barn og unge (HABU). Retningslinjen skal veere
kunnskapsbasert, og det skal vaere dapenhet om hva anbefalingene i retningslinjen bygger pa.
Fgringer i lover og forskrifter om HABUs samfunnsoppdrag skal ogsa ligge til grunn ved
utarbeidelsen. Retningslinjen skal inneholde anbefalinger for god praksis nar det gjelder
medisinsk og tverrfaglig utredning, behandling, oppfglging, informasjon og oppleering til
pasient og pargrende, informasjon og veiledning til kommunale tjenester, samarbeid og
koordinering av tjenestetilbudet.

Retningslinjen skal baseres pa kunnskap om dagens praksis i HABUene, brukererfaring,
tilsvarende retningslinjer i inn- og utland og forskningsbasert kunnskap pa sentrale tema.

Organisering og gjennomfgring

RHABU leder arbeidet med a utarbeide retningslinjen. Arbeidet organiseres med en
arbeidsgruppe med deltakere fra HABUene i regionen. Representanter fra
brukerorganisasjoner, kommunale tjenester og relevante kompetansemiljg skal hgres i
arbeidet. Ressurser fra bibliotekartjenester og fra Kunnskapssenteret innhentes ved behov.

Ansvaret for implementering av retningslinjen, herunder forankring i kvalitetssystemet i eget
HF og ev. endring av dagens praksis i trad med anbefalingene i retningslinjen ligger hos
lederne ved HABUene. RHABU kan understgtte arbeidet med implementering, bla tilby
opplaeringstiltak til ansatte etter behov. RHABU har ansvaret for oppdatering av den
regionale retningslinjen ved behov.

Malgruppe

Malgruppe for retningslinjen er ansatte i HABU i Helse Sgr-@st. Den vil ogsa kunne vaere
nyttig for helsepersonell som har et oppfglgingsansvar i kommunehelsetjenesten, og
fagpersoner som mgter barn og unge med Down syndrom og deres familier i andre deler av
helse- og omsorgssektoren, og i opplaeringssektoren.

Kunnskapsgrunnlag

| arbeidet med retningslinjen har vi etterstrebet a fglge Helsedirektoratets veileder for
utvikling av kunnskapsbaserte retningslinjer (Helsedir IS-1870), samt anbefalinger fra
Kunnskapssenteret. Kunnskapsgrunnlaget baserer seg pa forskning, andre lands
retningslinjer, og erfaring fra fagfolk og brukere.

Forskningsbasert kunnskap er ivaretatt giennom systematiske sgk etter forskning og kritisk
vurderinger av de inkluderte artiklene.
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Den erfaringsbaserte kunnskapen er ivaretatt gjennom den tverrfaglige sammensetningen av
arbeidsgruppen. Dagens praksis for oppfglging i det enkelte HABU er kartlagt, og brukt som
en del av kunnskapsgrunnlaget.

Brukerkunnskap er ivaretatt giennom kontakt med en gruppe medlemmer fra NNDS (Norsk
Nettverk for Down Syndrom). Denne brukergruppen har ogsa i tillegg til NNDS veert invitert
til 3 avgi hgringssvar.

Beskrivelse av arbeidsprosessen

Organisering
Radgiver May @stby har hatt hovedansvaret for a lede arbeidet med retningslinjen, i
samarbeid med leder Bjgrg Halvorsen ved RHABU.

Arbeidsgruppen som er tverrfaglig sammensatt har hatt representanter fra alle HABU i
regionen. Den har bestatt av:

HABU ved Navn Profesjon/stilling
Serlandet sykehus Ragnhild Aulin Spesialpedagog
Sykehuset Vestfold Randi Dolven Barnevernspedagog
Anne Elisabeth Ross Overlege
Raftemo
Sykehuset Telemark Malfrid Jelmert Spesialpedagog
Vestre Viken Martine Lyng Sosionom
Nina Klgve Fysioterapeut
Oslo universitetssykehus |Petra Aden Overlege og seksjonsleder
Tariq Bajwa Nevropsykolog
AHUS Kari Kvisle Psykologspesialist
Sykehuset Innlandet- Anne Grethe Einang Spesialpedagog og seksjonsleder
Hedmark
Sykehuset Innlandet- Aud Bjgrke Spesialergoterapeut og
Oppland spesialradgiver/
pasientkoordinator
Sykehuset @stfold Inger Bg Tangen Sykepleier

Det har veert giennomfgrt 12 heldagsmegter i arbeidsgruppen i perioden juni 2014 til
desember 2016. Det har i tillegg vaert gjennomfgrt et utstrakt arbeid av deltakerne mellom
megtene. Kunnskapssenteret har veert involvert for veiledning pa kritisk vurdering av
forskningsartikler.

Brukergruppe

RHABU kontaktet NNDS (Norsk nettverk for Down Syndrom), med forespgrsel om a fa
oppnevnt pargrende til en brukergruppe. Gruppen har bestatt av 6 medlemmer med
barn/ungdom pa ulike alderstrinn. Det har vaert avholdt et mgte i oppstarten av arbeidet,
videre har det veert gjennomfgrt en del telefonsamtaler med enkelte av medlemmene.
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Andre eksterne samarbeidspartnere
Det har veert gjennomfgrt mgter/samtaler med en rekke eksterne kompetansemiljg og
enkeltstaende spesialister pa avgrensende omrader av retningslinjen.

Arbeidsmgte med eksterne samarbeidspartnere

Det ble arrangert et mgte med eksterne samarbeidspartnere for a diskutere hvilke oppgaver
som burde ligge til HABU. Mgtet var basert pa kunnskapsoppsummeringen foretatt av
arbeidsgruppen, og de forslag til anbefalinger som var utledet av dette. De eksterne
deltakerne deltok med synspunkter om ansvarsfordeling, samt gnsker om utdyping pa
enkelte tema. De ble ogsa invitert til a delta i hgringen. Med pa mgtet var representanter fra
kommunale helse- og omsorgstjenester, pedagogiske tjenester, voksenhabilitering og
Statped. De inviterte ble valgt ut etter forslag fra arbeidsgruppen pa personer de mente
hadde mye erfaring med Down syndrom.

@vrige eksterne som har vaert kontaktet underveis i arbeidet

Representanter fra «Autisme-enheten» med spesiell kompetanse pa Down syndrom og
autisme, bydelsfysioterapeuter og fysioterapeut fra HABU pa Ulleval med mye erfaring fra
oppfelging av barn med Down syndrom; Ernzeringsteamet ved OUS vedrgrende spesifikke
problemstillinger ved Down syndrom og ernzering; TAKO-senteret om oralmotorikk og bruk
av ganeplater; Regional kompetansetjeneste for autisme, ADHD, Tourettes syndrom og
narkolepsi vedrgrende Down syndrom og ADHD. Enkeltsamtaler med tannlege (spesialist i
pedodonti); lege i forhold til gynekologiske sp@rsmal og sterilisering. Enkelttema har veert
tatt opp i legenettverket og psykolognettverket i Helse Sgr-@st.

Kronologisk framstilling av arbeidsprosessen

e RHABU samlet inn og laget oversikt over dagens praksis for oppfglging av barn med
DS ved HABU i Helse Sgr-@st. Denne ble gjennomgatt i arbeidsgruppen.

e Arbeidsgruppen valgte tema retningslinjen burde inneholde, og ansvaret for temaene
ble fordelt pa medlemmene basert pa funksjon og kompetanseomrade, med to
ansvarlige for hvert tema.

e RHABU gjennomfgrte 10.10.14 et overordnet sgk pa Down syndrom i samarbeid med
bibliotekar ved OUS. Det ble i fgrste omgang sgkt etter meta-analyser, systematiske
oversikter, Cochran reviews, nasjonale og internasjonale retningslinjer, samt i
elektroniske oppslagsverk som UpToDate og BMJ Best Practice. Resultatet av sgket
ble gjennomgatt av RHABU. Det ble spkt i fglgende databaser: Pubmed, Up ToDate,
Cochrane, Swemed+, Bibsys ASK, Norart.

e RHABU oppsummerte kunnskapsgrunnlaget temavis pa bakgrunn av de overordnede
spkene. Pa grunn av store mangler i forskningen ble det ngdvendig a gjennomfgre
spk pa enkeltartikler.

e RHABU gjennomfgrte i perioden november 2014 — juni 2015 systematiske
litteratursgk i samarbeid med bibliotekar pa utvalgte tema definert av
arbeidsgruppen. Artikler fra de siste 10 ar ble inkludert, og det ble sgkt i felgende
databaser: Ovid Medline, PubMed, Psychinfo.

e RHABU gjennomgikk resultatet og gjorde en utvelgelse pa bakgrunn av tittel og
abstrakt.

e Medlemmene i arbeidsgruppen vurderte deretter relevans av de utvalgte artiklene
og gjorde kvalitetsvurderinger av de artiklene som ble inkludert i
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kunnskapsgrunnlaget. Kvalitetsvurderingene er bygget pa Kunnskapssenterets
anbefalinger, og med bruk av de sjekklister de har utarbeidet:
http://www.kunnskapssenteret.no/verktoy/sjekklister-for-vurdering-av-
forskningsartikler. For noen tema ble ikke disse sjekklistene brukt, men artiklene ble
her vurdert av forskningskompetente personer i arbeidsgruppen.

e Medlemmene i arbeidsgruppen oppsummerte og beskrev kunnskap fra artikler,
oppslagsverk og andre lands retningslinjer. Sammenholdt med dagens praksis i HABU
og erfaringskunnskap ble forslag til anbefalinger utformet av medlemmene i
arbeidsgruppen i samarbeid med RHABU.

e Forslagene ble diskutert i samlet arbeidsgruppe og justert for a fa sammenheng
mellom de ulike tema. | etterkant har RHABU hatt hovedansvaret for a utforme
retningslinjen i sin spraklige utforming. Dette har veert gjort i tett samarbeid med
medlemmene i arbeidsgruppen.

Hgring

Utkast til retningslinje var pa hgring i perioden 15.9 til 17.10 2016.

Samtlige HABU og helseforetak i Helse Sgr-@st ble invitert til 3 levere hgringsinnspill. | tillegg
ble deltakere i brukergruppen, Norsk nettverk for Down Syndrom og eksterne
samarbeidspartnere invitert til 3 avgi hgringssvar. Utkastet ble lagt pa RHABUs hjemmeside,
med mulighet for andre til 8 komme med innspill.

Vi mottok 15 innspill pa hgringsutkastet. Innspillene ble vurdert og diskutert i
arbeidsgruppen, og aktuelle endringer ble gjennomfgrt.
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Vedlegg 1 Tidsplan for rutinemessig oppfalging i HABU

3-4 mnd | Fgrste levear | 10-15mnd | 1%-2ar | 3-4ar 5-6ar | 10-124ar | 15ar 16-18 ar
Foreldrestgtte/gruppesamling x* X x> x> x*
Samspill/Kommunikasjon/lek/spiseutvikling X x> x° X X x
Motorisk vurdering X X
Medisinsk/nevrologisk undersgkelse inkludert X X X X X
vurdering for sgvnforstyrrelser
TSH/fritt T4® (blodprever) X X
Henvise til kommunal tannlege X
Coliakiundersgkelse X’
Kognisjon og adaptive ferdigheter x° X X
Kostveiledning X X X
Pubertet, gynekologiske sp@rsmal og prevensjon X X
Vurdere behov for videre oppfglging i spesialisthelsetj X

1 .. .
Individuell samtale med foreldrene innen 3 mnd.

% AKKtiv Kom i gang kurs for foreldre (diagnoseovergripende)
* Sammen med andre personer med utviklingshemming. Tilbud til bade barn og foreldre
* Sammen med andre personer med utviklingshemming. Tilbud til bade ungdom og foreldre
> Vaere oppmerksom pa tegn til autismespekterforstyrrelse
® Vaere oppmerksom pa tegn til autismespekterforstyrrelse

7 Etter en individuell vurdering av behovet

8 Arlig undersgkelse av TSH/fritt T4 bgr ivaretas av fastlegen
° Coliakiundersgkelsen skal gjennomfgres arlig hvis pasienten har pavist HLA DQ2/DQ8 i blodprgve ved 15 maneder. Ellers bare pa indikasjon. Fastlegen fglger opp etter 15 mnd.

Yyvere oppmerksom pa tegn til autismespekterforstyrrelse og ADHD

! Etter en individuell vurdering av behovet
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Vedlegg 2 Oppgaver for andre deler av spesialisthelsetjenesten og fastlegen **

Alle oppgaver ved 0 mnd. ivaretas av fgdeavdeling/nyfgdtavdeling

Gul: fastlegeoppgaver

Bla: @yelege
Lilla: ®NH lege
0 15m | 23ar | 3ar |4ar |5ar | 6ar|7ar | 8ar|9ar|10ar |11ar | 124ar | 13ar | 14ar | 15ar | 164ar | 17 ar

Kromosomprgve X
TSH/fritt T4 X X X X X X X X X X X X X X X X X
ECCHO cor og EKG X
UL hofter X
Cgliakiunderspkelse x>
Melding til kommune/ bydel X
Melding til HABU X
@yeunderspkelse X X X X X X X X X X X
Hegrselsundersgkelse X X X X X X X X
Prevensjon, gynekologiske x4 X x*° X

spgrsmal, us av testikler

2 HABU bgr i sine mater med pasient og familie ettersparre om dette blir fulgt opp og ev sarge for & henvise til oppfalging
13 Coliakiundersgkelsen skal gjennomfares arlig hvis pasienten har pavist HLA DQ2/DQ8 i blodprave ved 15 méneder. Ellers bare pa indikasjon. HABU gjar

celiakivurdering ved 15 mnd.

1 Eventuelt henvisning til gynekolog

1> Gutter: &rlig undersgkelse av testiklene fra pubertet, med tanke pd gkt risiko for testikkelkreft
16 Eventuelt henvisning til gynekolog
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