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2. 
Sammanfattning

Downs syndrom är en kromosomsjukdom som innebär att personen i fråga har en kromosom för mycket på ett eller annat vis. 

Det är inte en ärftlig sjukdom utan beror helt och hållet på en slump som orsakat ett fel i delningen av könscellerna, dock kan mammans ålder spela en betydande roll.

Denna sjukdom yttrar sig i en utvecklingsstörning som kan vara lätt eller svår beroende på hur sjukdomen beter sig. Downs syndrom påverkar hjärnans utveckling och gör att flera olika funktioner i kroppen inte fungerar eller fungerar dåligt. 

En person med Downs syndrom får ofta en rad följdsjukdomar. Sjukdomen syns oftast även på utseendet och personer med Downs syndrom har ofta ett säreget utseende. Förr i tiden användes dessa personer som hovnarrar just för sitt utseende. Hjärnans underutveckling sätter stopp för många funktioner som för oss är normala så som t.ex. förmågan att klara sig helt själv. Något som sjukdomen absolut inte påverkas är känslor, personer med Downs syndrom anses vara glada och positiva men mycket känsliga personer. 

För att ta reda på om man bär på ett foster med Downs syndrom kan man göra ett fostervattensprov som visar detta. Många kvinnor avbryter sin graviditet efter att fått reda på att de bär på ett sådant barn. Men många väljer även att behålla barnet av olika skäl. 

Förr placerades personer med Downs syndrom på institutioner och till och med tvångs steriliserades. Men idag lever de i samhället precis som alla andra. Många av dem bor själva och har egna jobb. Men trots detta är alla personer med Downs syndrom handikappade och har ett behov av hjälp vilket de enligt lag är berättigade till. 


1. Inledning

Jag har valt att skriva mitt  arbete om Downs syndrom därför att jag känner att det är den sjukdom som just nu  berör mig mest. Jag har sedan ungefär tre månader tillbaka haft nästan daglig kontakt med en person som har Downs syndrom. Jag kom i  kontakt med honom genom hans mamma som är en bekant till mig och jag har på så  sätt blivit intresserad av hans sjukdom. Jag tycker att det skulle vara jätte intressant att ta reda på lite mer om sjukdomen. Jag tycker att Downs syndrom är en väldigt intressant sjukdom som jag gärna skulle vilja veta mycket om.

1.1 Problemformulering
Jag tänker försöka ta reda på så mycket som möjligt om Downs syndrom, men jag kommer att inrikta mig på de saker som jag är intresserad av till största delen. Frågor som jag vill besvara är t.ex. Hur och varför uppkommer sjukdomen?, Hur visar sig sjukdomen?, Kan man förebygga Downs syndrom?, Hur är det att leva med sjukdomen?, Hur påverkas de anhöriga?, Hur behandlar man Downs syndrom?
1.2 Syfte
Mitt syfte med denna uppsats är att för eget intresse och för denna uppgift ta reda på så mycket som möjligt om Downs syndrom och kunna få en inblick i hur det är att leva med det.

1.3 Metod

Jag kommer att försöka få reda på dessa saker genom att på olika sätt samla fakta genom att använda en mängd olika källor så som böcker, Internet och jag har även  intervjuat en anhörig till en person med Downs syndrom.

2. Resultat

Här följer resultatet av mitt arbete
2.1 Vad är Downs Syndrom?

Downs Syndrom är döpt efter den brittiske läkaren  John Langdon Down  (1828-96). Som beskrev syndromet mycket precist 1866, han beskrev det som en kombination av mental utvecklingsstörning och en rad fysiska missbildningar.

Downs syndrom kallas ibland också mongolism eller trisomi. Det är en utvecklingsstörning som orsakats av en kromosomrubbning. 

2.2 Varför får man Downs syndrom?

I vanliga fall har vi människor normalt 46 kromosomer i varje cell, 23 från vardera föräldern. Downs syndrom uppstår då cellerna hos en individ innehåller en extra kromosom nummer 21- därav namnet tri- (tre) somi (kropp eller kromosom) 21 (numret på den extra kromosomen). 

Downs syndrom är den vanligaste kromosomavvikelsen hos människan, och är orsak till omkring 25 % av all mental utvecklingsstörning hos barn. 

Downs syndrom är inte en ärftlig sjukdom utan det är en biologisk slump bakom den kromosomförändring som orsakar sjukdomen. De flesta fall av Downs syndrom (ca 95 %) uppstår genom en feldelning i  könscellerna, det uppstår alltså innan själva befruktningen har ägt rum. I allmänhet innebär en feldelning att fostret dör och stöts bort av kroppen, men ibland  om felet skett i en viss kromosom (en sådan är nr 21) händer det att fostret  fortfarande kan vara livsdugligt. I cirka 4 fall av 5 sker dock missfall även här. Varför det sker en feldelning vet man inte än. Man misstänker att det kan finnas ett samband mellan feldelningen och miljön, en infektion, bruk av p-piller med mera, men man har inte kunnat bevisa något samband ännu.

Det är dock bevisat att det finns ett samband mellan mammans ålder och risken att få ett barn med Downs syndrom. Av  mammor som är yngre än 35 år föda mindre än ett barn med Downs syndrom på 1000 födslar (mycket unga mödrar däremot är ett undantag där antalet är något högre). Då mamman är i 35-års ålder ligger antalet barn med Downs syndrom på omkring 2 barn per 1000 födda. Vid 45-års ålder har antalet ökat till 10 och i slutet av perioden då kvinnorna är fruktbara har antalet ökat och är statistiskt sett, ca 100 barn per 1000 föds med Downs syndrom. Faderns ålder har däremot ingen som helst betydelse. Risken att föda ett andra barn med Downs syndrom är ca 1 %.

2.3 Hur visar sig Downs syndrom?

Det finns flera karakteristiska drag som gör att man kan misstänka att ett barn har Downs syndrom. Visas barn har många av symptomen och andra bara några få. Detta speciella utseende märks redan vid födseln.

De vanligaste symptomen är:

· Platt ansikte med liten näsa och nedtryckt näsrygg

· Stor tunga (sticker ofta ut mellan läpparna)

· Snedställda ögonspringor med så kallade mongolveck (därav namnet mongolism)

· Små lågt sittande öron

· Fyrfingerfåra tvärs över handflatan

· Kortväxthet

· Små händer

· Överrörliga leder och muskelslapphet

· Kort, tjock hals

Downs syndrom medför inte bara synliga missbildningar, det är även vanligt med inre missbildningar. Den extra kromosomen  som en person med Downs syndrom har påverkar framförallt hjärnans utveckling negativt. Det är dock detta som ger upphov till själva utvecklingsstörningen. Hos en person med Downs syndrom når hjärnan endast 75 % av normal vikt. Speciellt lillhjärnan och storhjärnans pannlober är underutvecklade. Hjärnans uppbyggnad är också avvikande. Hjärnvindlingarnas mönster är enklare än normalt, antalet nervceller i hjärnbarken är reducerat. Det är stor risk för att en person som har Downs syndrom drabbas av Alzheimers sjukdom.

Det är inte bara hjärnan som påverkas utan även en rad andra organ och system i kroppen. Vanliga medicinska problem som ofta drabbar Downpatienter är hjärtfel som ofta leder till försämrad cirkulation i hjärnan och till blodproppar, vilket i sin tur kan ge hjärnskador. Även infektionskänslighet, synfel och hörselnedsättningar är vanligt. Missbildningar i mag-tarmkanalen hittas ofta. Upp till 10 % har epilepsi och omkring en procent utvecklar leukemi (blodcancer) under de första fem levnadsåren. Alla människor med Downs syndrom är förståndshandikappade, men graden av handikapp varierar kraftigt.

Eftersom hjärnan är underutvecklad sätter denna en gräns för vad en person kan prestera. Men det är oftast inte hjärnan som sätter gränserna för utvecklingen hos personer med Downs syndrom. Det är ofta så att bristen på träning upplevelser och erfarenheter av livet kan utgöra det största hindret för att människor med Downs syndrom skall kunna ”passa in” och känna sig delaktiga i samhället.  Jag tror att det är viktigt att föräldrarna försöker att uppfostra barn med Downs syndrom så normalt som vanligt och inte uppfostra barnet till att ha Downs syndrom. Det är viktigt att barnen får uppleva samma saker som ”normala” barn, att de får känna samma gemenskap och kärlek för känslor är en egenskap som definitivt inte påverkas av utvecklingsstörningen. Glädje, ilska, sorg, kärlek är mänskliga känslor, de är lika för alla, Liksom behovet av nära relationer och ömhet. Mina egna upplevelser har visat mig att en person med Downs syndrom är minst lika känslosam som en ”normal” människa om inte mer. De är glada och positiva människor som älskar att stå i centrum och att umgås med människor. Det krävs väldigt lite för att glädja dem men man för så otroligt mycket tillbaka genom den glädje och värme de utstrålar. 
Man vet faktiskt inte var gränserna går för vad en person med Downs syndrom kan utföra. Många ungdomar och vuxna med Downs syndrom kan lära sig läsa och skriva. Andra kan flytta till eget boende, många klarar enkla hushållssysslor men kan behöva hjälp med matlagning och ekonomi. De kan ibland dock ha svårigheter att uppfatta tid och rum, dvs. att de måste memorera riktmärken mellan två platser genom att gå eller åka mellan dessa flera gånger för att lära sig hitta. De har också svårt att förstå tidsbegrepp som ex. ”Om en timme” om du t.ex. Säger programmet börjar om en timme kommer de att under den tiden många gånger att fråga om det börjar snart.
Förr placerade de flesta barn med Downs syndrom på institution. Numera vill man att de skall växa upp i normala familjer och att de skall kunna finnas med i samhället så mycket som möjligt. De kommer dock att under hela livet vara beroende av speciellt stöd.
2.4 Hur ställs diagnosen? 

Om man misstänker att ett barn har Downs syndrom använder man Halls kriterier
 som är en lista på de 20 vanligaste kännetecknen (symptomen) på Downs syndrom. Finner man endast fyra eller färre kriterier hos barnet, är det aldrig frågan om Downs syndrom. Har barnet mellan fem och elva kvarstår misstanken och en kromosomanalys görs. Finner man 12 eller fler kriterier är diagnosen helt säker. För att vara helt säker på att diagnosen stämmer och i vilken form kromosomavvikelsen har yttrat sig så tas blodprov och en cellodling görs.

Man genomför alltid en kromosomanalys. Genom en sådan undersökning ser man efter om det finns en kromosom 21 för mycket. Det finns fem olika typer av Downs syndrom som alla innebär att man på ett eller annat sätt har en eller en del av kromosom 21 för mycket.
2.5 Hur behandlas Downs syndrom?
Behandlingen är först och främst inriktad på att stimulera barnets utveckling och hantera de vanligaste hälsoproblemen. Det är alltså viktigt att barnen växer upp i en stimulerande miljö och att övriga allvarliga sjukdomar som upptäcks behandlas i tid. 
2.6 Hur undviker man Downs syndrom?
Det finns två slags test för gravida kvinnor, screeningtester och diagnostiska tester. Screeningtester beräknar risken för att barnet har Downs syndrom och det diagnostiska testet ger det slutgiltiga svaret.
Ultraljudsundersökning är det mest använda screeningtestet detta kan ge en liten aning om det kan förekomma kromosomfel eller inte.

Trippeltest ett blodprov tas från modern som mäter halten av tre ämnen, ett så kallat graviditetshormon ett alfafotoprotein och ett hormon (östriol). Trots dessa båda test kan det finnas en viss osäkerhet om barnet har Downs syndrom. 

Diagnostiska test. Man tar ett prov på moderkakan och fostervattnet. Båda testen medför en liten risk för missfall, men de är mycket säkra vad gäller att diagnostisera Downs syndrom.

Varje år väljer cirka 40 kvinnor att avbryt sin graviditet sedan de fått besked genom fosterdiagnostik att de väntar ett barn med denna skada. Samtidigt föds varje år 120 barn med Downs syndrom.

2.7 Bättre vård ger längre liv

Downs syndrom är en sjukdom som medför tidigt åldrande. Sedan 1970-talet har medellivslängden hos personer med Downs syndrom ökat med över 20 år, från 34 till 57 år. En förklaring är att läkarna har blivit bättre på att behandla infektioner hos barn med denna skada. Personer med Downs syndrom har rätt till särskild hjälp från samhället med t.ex. service, assistenter med mera.
 
Analys

Innan jag började med min uppsats visste jag inte särskilt mycket om Downs syndrom men när vi fick i uppgift att skriva om en sjukdom och gärna en som berörde hjärnan eller nervsystemet så visste jag direkt vad jag ville skriva om, Downs syndrom. Det är en sjukdom som jag länge varit mycket intresserad att veta mer om och mitt intresse har bara ökat på senare tiden. 

Jag var intresserad av att ta reda på så mycket som möjligt om Downs syndrom men att samtidigt ta reda på sådant jag kunde förstå och ta till mig, för särskilt intresserad av att ta reda på vad som händer på cell- och molekylnivå i kroppen var jag ju inte trots att det har med naturkunskap att göra (som är ett av de två ämnena som samarbetat i detta projekt). Nog för att jag kanske skulle förstå det om jag verkligen satte mig in i det, men det skulle inte vara något jag kommer ihåg. Istället var jag själv mer intresserad av att ta reda på vad som händer med själva människan och omgivningen. 

Jag trodde och var nästan säker på  att Downs syndrom hade med arv att göra med där hade jag fel redan från början och mycket vad jag tidigare trott mig veta om Downs syndrom visade sig vara fel. Downs syndrom är en sjukdom som uppstår nästan helt och hållet av en slum, det betyder att vem som helst skulle kunna föda ett barn med denna sjukdom. Och att det finns inget sätt att helt säkert veta om man kommer att föda ett sådant barn, det kan hända vem som helst. Man kan genom ett fostervattensprov (foster diagnostik) fastställa om fostret har Downs syndrom. Om det visar sig att det är så  kan man välja att fortsätta graviditeten eller att göra abort. Genom denna möjlighet så uppstår diskussionerna om den nya gentekniken om man skall få använda sådana tester och välja bort barn med Downs syndrom eller ej. Några säger att barnen har lika rätt som alla andra att leva andra säger att det är föräldrarnas rättighet att få veta om de skall föda ett friskt barn eller ej. Själv är jag ganska kluven i denna fråga. Personer med Downs syndrom har lika värde som alla andra, det är jag övertygad om, men jag tycker även att föräldrarna har rätt att veta för det är inte alla som klarar av att uppfostra ett sådant speciellt barn. Det beror helt och hållet på föräldrarna. Vissa barn får det bra men andra kanske hade haft det bättre ofödda. 

Jag har också lärt mig att sjukdomen yttrar sig på många olika sätt och att det finns olika svåra typer av Downs syndrom. Vissa är gravt förståndshandikappade medan andra är nästintill ”normala”.  

Många människor kan inte acceptera personer med mentala handikapp vilket jag tycker är mycket synd för om man verkligen tog sig tid att lära känna en person med till exempel Downs syndrom skulle man upptäcka vilka underbara människor de är. Jag tycker det är synd att så få människor får möjligheten att uppleva dessa människor. 

Jag hoppas att man i framtiden kommer att finna fler och effektivare mediciner som lindrar de besvär som personer med Downs syndrom ofta har. 

Jag tycker inte att vi skall försöka göra oss av med denna sjukdom genom fosterdiagnostik, istället skall vi försöka finna orsaken till sjukdomen och förebygga den innan den uppträder. 

Det går idag inte att bota Downs syndrom och kommer nog heller aldrig att göra heller. Det kanske är bra för tänk vilka underbara individer vi skulle gå miste om 

Käll- och litteraturförteckningar

Föreningen för utvecklingsstörda barn, ungdomar och vuxna- www.fub.se, email: fub@fub.se 

http://www.netdoktor.se/sjukdomar/Fakta/down.htm - av: Doktor Anders Berg

Nationalencyklopedin- www.ne.se 

Microsoft Encarta uppslagsverk CD-rom

Intervju med anhörig till en person med Downs syndrom

Halls kriterier


Hur vanligt förekommande några av kriterierna är vid Downs syndrom framgår av procenttalet inom parentesen. 

1. För tidigt född och/eller underviktig. 

2. Muskelslapphet (hypotoni). (80%) 

3. Dåligt utvecklad Mororeflex. (Reflexen kan utlösas genom att man släpper barnets huvud bakåt. Barnet slår då ut med armarna och gör sedan en omklamringsrörelse). (85%) 

4. Överrörliga leder. (80%) 

5. Platt ansikte. (90%) 

6. Platt bakhuvud. 

7. Rikligt med nackskinn. (80%) 

8. Veck i inre ögonvrån (epikantusveck). 

9. Snedställda ögonspringor. 

10. Små, vita prickar på regnbågshinnan (Bruschfields prickar). 

11. Lågt sittande ytteröron med få veck. 

12. Tungan hålls utanför munnen. 

13. Högt gomtak. 

14. Snörvlande andning. 

15. Korta, breda, mjuka händer med korta, överörliga fingrar. 

16. Fyrfingerfåran sträcker sig över hela handflatan. 

17. Kort lillfinger, krökt inåt och med kort mellanben (klinodyktali). 

18. Stort avstånd mellan stortån och andra tån ("sandalgap"). 

19. Avvikande form på höftleden (ses bara på röntgen). 

20. Tandavvikelser (när barnet blir äldre). 
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� � HYPERLINK http://www.fub.se ��http://www.fub.se� - riksförbundet för utvecklingsstörda barn, ungdomar och vuxna.
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� Microsoft Encarta uppslagsvek på Cd-rom





