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SAMMANFATTNING

Foreliggande studie har omfattat sammanlagt 37 personer med Downs syndrom boende i
Uppsala ldn. Samtliga har genomgatt en allmdnmedicinsk hédlsoundersokning. Av dessa
har anhoriga eller nirstaende till 29 personer intervjuats med avseende pé
demensutveckling och psykisk ohélsa. 17 av personerna kunde slutligen testas med
neuropsykologiska test. Resultaten visar att gruppen generellt sett dr vilutredd medicinskt,
men att forekomsten av sjuklighet 6verlag ér storre 4n i1 en forvintad kontrollgrupp.
Medianéldern for demensdebut berdknas till 51 ar. Av alla 6ver 50 ar har 64 %
demensutveckling, och 1 dldersgruppen 50-59 har 67 % demens. Tv4 personer under 40 ar
har sannolikt en demensutveckling (13 %). Av samtliga 9 fall med demens hade 78 % en
svar till mattlig utvecklingsstorning fore insjuknandet. Resultaten indikerar att 6kade
beteendestorningar inte direkt kan forknippas med 6kad demensutveckling, och att endast
tva (av nio) personer med demens har en registrerad grav beteendestorning; dessa fynd
bor kontrolleras i kommande studie med fler deltagare. Vi fann ocksé en tydlig skillnad att
yngre personer under 40 &r, dr signifikant ldngre &n dldre personer. Detta kan eventuellt
forklaras med ett tidigare aldrande i1 den &ldre delen av populationen, och en idag battre
omvardnad; detta fynd bor undersdkas ndrmare. Fynden dverensstimmer med
motsvarande internationella studier och belyser vikten av kontinuerlig medicinsk,
psykologisk och social omvardnad.
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PREVALENCE OF FUNCTIONAL PSYCHIATRIC ILLNESS AND SIGNS OF
EARLY DEMENTIA IN A COMMUNITY WITH DOWN SYNDROME AGED
BETWEEN 23 AND 69 YEARS

Karlsson, B.; Almkvist, O.; Annerén, G.; Bjéorkman, M.; Collén, B.; Lindahl, B. (2006)

ABSTRACT

The present study has examined 37 persons with Down syndrome living in the county of
Uppsala, Sweden. All persons have undergone a general medical health examination.
Relatives and significant others to 29 of the persons have been interviewed with respect to
dementia and psychiatric illness. Only 17 of the participants could finally be tested with
neuropsychological tests. In general terms the results show that the persons are fully
medically investigated (followed up), but that the overall occurrence of illness is larger
than in an expected control group. The median age for dementia debut is calculated to 51
years. Of all the persons over 50 years of age 64 % probably are developing dementia and
67 % of the 50-59 years of age have dementia. Two persons younger than 40 years of age
probably have dementia (13 %). Of all 9 cases with dementia 7 persons (78 %) have a
premorbid moderate to severe mental retardation. The results indicate that a trend to
behaviour disturbances can not be directly linked to increased dementia development, but
that only 2 (of 9) persons with dementia have a registered behaviour disturbance; these
findings should be checked in a further study with a larger sample. We also found that
younger persons (aged 23-40 years) are significantly taller than older persons. This can
eventually be explained by an earlier ageing, and by differences between the older and
younger part of the population in relation to effective health care in the community based
programs of today; these findings need to be more closely examined. The findings in this
study are in agreement with corresponding international studies and stress the importance
of continuous medical, psychological and social health care programmes.
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INLEDNING

Medellivslangden for personer med Downs syndrom (DS) har under 1900-talet 6kat
dramatiskt, fran en medellivsldngd pad bara 2-4 ar vid forra seklets borjan till idag en
medianlivslangd péd 55 ar. S4 sent som mot slutet av 1960-talet dog mer &n hilften av alla
barn med DS fore ett ars dlder (Soc., 2005:6). Detta gor att samhaéllet idag har en ny grupp
av individer med ett annorlunda aldrande, som gor att nir det géller vard och omsorg stélls
nérstdende, boendepersonal och sjukvardspersonal infor tidigare obekanta svéra
fragestéllningar och avvégningar vid t.ex. forvirringstillstdnd, psykisk ohélsa och
beteendestorningar.

Figur 1. Medianlivslangden for personer med Downs syndrom 1969-2002
(Kalla: Dodsorsaksregistret, Socialstyrelsen, 2005:6)
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Rapportering och statistik gjordes tidigare med andra rutiner och uppgifterna fran
Socialstyrelsen blir numera sékrare efter hand.

Gemensamt fOr i stort sett alla med Downs syndrom har ett begadvningshandikapp. Detta
gOr att det ofta dr svart att tidigt uppfatta och tolka tecken pa demens vid Downs syndrom.
Ett forvirringstillstdnd kan kanske ocksa forklaras av depression, hormonell dysfunktion
(framfor allt skoldkortel) eller av psykosociala faktorer (som t.ex. sorg) med svartolkade
beteendestorningar som foljd.

Typologi

Downs syndrom innebdr i korthet att en person har tre kromosomer nr 21 (eller delar av
den) mot normalt tvd stycken. Totalt har personen séledes 47 kromosomer mot normalt 46
st. Det finns tre huvudtyper av Downs syndrom (Devlin et al, 2004; Benke et al, 1995):

1. Trisomi 21

Begreppet Non-disjunction i1 genetiska sammanhang innebér vid Trisomi 21 att det skett
en felaktig fordelning av kromosomer vid den priméra celldelningen, meiosen. Den ena
spermien eller d4gget kommer att innehélla for ménga (24) och den andra for fa (22)
kromosomer. Denna priméra Non-disjunction orsakar den vanligaste formen av Downs
syndrom, cirka 92-94 %. Trisomi 21 kommer d4 att finnas 1 alla celler i kroppen.



2. Translokations trisomi 21

Translokation &r en typ av kromosomrubbning som innebér att vanligen tva kromosomer
brutits av och sedan 1dkt samman sé att delar av dem bytt plats med varandra. Om
translokationen hos fordldern dr ’balanserad” finns det inte tilldgg eller forlust av
arvsmassa. En frisk person, som dr barare av en balanserad translokation, 16per 6kad risk
att fa barn med en obalanserad kromosomavvikelse. Kromosomerna 13, 14, 15, 21 och 22
ar speciella da de saknar kort arm och riskerar att haka i varandra i en sk Robertsonsk
translokation. Hela kromosomen 21 sétter sig d fast vid ndgon av de andra
kromosomerna. Nir en av fordldrarna bér pa en sddan Robertsonsk translokation tycks
han/hon bara ha 45 kromosomer dér en av kromosomerna egentligen innehéller tva. Nar
detta har intrdffat hos kvinnan sa 16per hon ca 12 % risk att {4 barn med Downs syndrom,
och om mannen bir pé translokationen ar risken 3 %. Alla celler i kroppen har
translokationen. Denna typ av kromosom-avvikelse finner man hos 3-4 % av alla personer
med Down syndrom och de skiljer sig inte symtommaéssigt frdn dem med den vanliga
formen av trisomi 21.

Det finns personer med Downs syndrom som har en liten partiell trisomi 21 endast
omfattande ett litet segment av kromosom 21, band q22. Denna form av Downs syndrom
ar mycket ovanlig och motsvarar bara nagon promille av alla fall.

3. Mosaicism

Mosaik innebir att en andel av alla individens celler innehaller ett avvikande
kromosommaterial. Trisomi 21 finns da bara i en del av cellerna medan de 6vriga ér
normala med 46 kromosomer. Mosaicism forekommer hos 2 % av alla individer med
Downs syndrom. Orsaken &r att en feldelning intréffat efter befruktningen, under en
mitos. Resultatet blir en kombination av normala och abnorma celler. Ju liagre andel celler
med trisomi 21 desto farre fenotypiska fenomen hos individen, dvs andelen iakttagbara
fysiska egenskaper betingade av just denna kromosomavvikelse varierar med andelen
avvikande celler.

Grovt kan det uppskattas att cirka 130 000 — 220 000 barn med Downs syndrom fods varje
ar i viarlden (WHO, 2006; March of Dimes, 2006). I Sverige fods mellan 110 och 150 barn
med Downs syndrom per ar (Soc., 2005:4) Uppskattningsvis finns det cirka 3.000 vuxna
personer med Downs syndrom i Sverige idag; i Uppsala lén finns cirka 110 vuxna
personer. Konsfordelningen generellt & mén 55 % och kvinnor 45 % (Devlin, 2004; Day
et al, 2005). I foreliggande population i Uppsala l4n dr fordelningen 54 % mén och 46 %
kvinnor (n=109).



Figur 2. Antal fédda barn med Downs syndrom och antal fédda barn med Downs syndrom + antal avbrutna
graviditeter efter fosterdiagnostik, samt andelen modrar éver 35 i hela populationen, 1978-2002
(Kélla: Soc., 2004).
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Fodelsear

Sannolikheten att foda ett barn med Downs syndrom ér relativt 1ag, men 6kar med
stigande 4lder hos kvinnan, ett fenomen vars orsaksfaktorer fortfarande &r oklara. Hos
man har man inte funnit ndgon aldersrelation. Hos kvinnor vid 30 érs élder forekommer
ungefdr en DS-fodsel per 1000 fodslar. Fran 35 &r dkar sannolikheten och ér ca 0,5 % vid
37 ar, for att senare vara uppe 1 1 % vid 40 &r och ndstan 5 % vid 45 ars dlder — d4 alltsa 5
barn per 100 fodslar.

Figur 3. Frekvens av Downs syndrom (inklusive avbrutna graviditeter efter fosterdiagnostik 1993-2002)
Antal per 10 000 fodslar i relation till moderns alder. (Kélla: Soc., 2004).
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Guide for medicinskt omhandertagande

Véren 2006 publicerades en omfattande guide for medicinskt omhéndertagande av dldre
vuxna med Downs syndrom i Clinician’s Guide to Physical Health Problems of Older
Adults With Down Syndrome, av Wallace och Dalton (2006). Sedan tidigare finns
riktlinjer i bl.a. Down Syndrome Quarterly (Cohen, 1999), och pé svenska finns vil
utvecklade rekommendationer med kontroller vart annat ar enligt Annerén (1994):

b

SN

Kontroll av thyreoideafunktion (TSH, FT4).

Ogonundersokning av synskirpa, och framfor allt bedomning av linsgrumling.
Hoérselbedomning inklusive oronstatus (ledningshinder, presbyakusis).
Ortopedisk bedomning av rorelseféormaga och besvér fran: hofter (luxationer,
femurhuvudsepifysiolys), knin (luxation), fotter (plattfothet, hallux valgus) och
halsrygg (eventuellt rontgen av halsrygg).

Beddmning av besvér med tandlossning och behov av sanering.

Beddmning av behov av preventivmedelsradgivning hos kvinnor.

Kardiell bedomning (EEG, FKG, Ekokardiografi) med hénsyn till
mitralklaffsprolaps och aortaregurgitation samt diarvid behov av
antibiotikaprofylax vid kirurgi eller tandsanering.

Bedomning av eventuellt depressivt beteende hos den unga vuxna (fordndrat
sOmnmonster, apati, spontan grat, fordndrad aptit och vikt, 6kad rédsla och
fientlighet).

Bedomning av psykisk prestationsformaga hos individer dldre dn 40 ar med tanke
pa begynnande demenssjukdom (minnesstorning, apati, forsémrad talmotorik,
rumslig desorientering, stelhet i musklerna, forsdmring i ADL-f6rmaga,
krampsjukdom). Vid misstanke rekommenderas EEG, psykomotoriskt test (och
eventuell datortomografi av CNS).

Tidig demensutveckling och mortalitet

Det finns inom denna population en vél dokumenterad risk att tidigt utveckla demens.
Kliniska tecken pd demens vid Downs syndrom ses séllan fore 40 drs alder, men &r
vanliga efter 45 ar, och vid 60 ar har upp emot hilften av alla personer med Downs
syndrom tydliga tecken pad demenssjukdom (Prasher, 2005).

Figur 4. Fyra studier som visar forekomsten (prevalensen) av demens vid Downs syndrom
Kalla: Prasher, 2005. (I Coppus, et al, 2006, finns ytterligare studier redovisade i grafisk form)
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Prasher bedomer att av alla demenser vid Downs syndrom uppgar andelen med
Alzheimers sjukdom (AS) till cirka 45-55%. Blandformer mellan vaskuldr demens och
Alzheimers sjukdom bedoms forekomma i 15-25 %. Vaskuldr demens: 5-15 %;
Lewykroppsdemens: 5-15 %; ovriga: 3-7 % (ibid).

I Uppsala lin finns idag drygt 20 personer 6ver 50 &r med Downs syndrom, vilket
motsvarar cirka 22 % av den vuxna populationen, som uppgér till cirka 110 personer i
lanet. Omréknat till nationell nivd, torde det uppskattningsvis finnas cirka 660 individer
over 50 ér, och med en skattad prevalens pa 30-50 % for demensutveckling innebér det att
det idag finns mellan 200 och 330 personer med sannolik demensutveckling 1 Sverige,
varav cirka 7-12 i Uppsala lin (detta dr en approximation som dverensstimmer vl med
resultatet 1 foreliggande studie — se Resultat).

Den genetiska bakgrunden till 6verrepresentationen av demens vid Downs syndrom é&r
sannolikt en 6kad produktion av proteinet APP, som orsakas av den extra uppséttningen
av kromosom 21, diar ”APP-genen” &r beldgen. Det finns ddrmed ett dubbelt anlag, som
leder till en 6verproduktion av APP, som i sin tur leder till 6kad méngd av de
nedbrytningsprodukter (bl.a. beta-amyloid) som ingar som en del av sjukdomstillstdndet i
hjdrnan vid Alzheimers sjukdom (Glenner & Wong, 1984; Kang et al, 1987; Goate et al
1991; Lakemedelsverket, 2002; Prasher, 2005).

Patologistudier som genomfordes pa 1960-talet avseende personer med Downs syndrom
over 30 dr, visade att alla hade karakteristiska plaques och neurofibrilldra nystan, som ar
forknippade med Alzheimers sjukdom. Fran dessa fynd antog man att i princip alla vuxna
med Downs syndrom skulle f4 Alzheimers sjukdom, om de levde tillrdckligt linge.
Emellertid visade andra populationsstudier pad 1980 och 90-talen, att andelen vuxna med
Downs syndrom som faktiskt far demens ror sig mellan 16 % och 50 % (beroende pa
diagnoskriterierna for demens) — mot normal-populationens 5-10% (Day et al., 2005;
Hermon et al., 2001; Hill et al., 2003).

Forsvarande i diagnostiken av Alzheimers sjukdom &r kombinationen med mental
retardation och att ménga andra sjukdomstillstind hos personer med Downs syndrom
ocksa innebir kognitiv forsamring — ett forhallande som ocksa diskuteras i en nyligen
publicerad svensk uppsats (Thinesen-Gréonmark, 2006), dar man inte finner nagra personer
med grav utvecklingsstorning och samtidig tidig demensutveckling. Detta fynd kan dock
inte bekriftas internationellt (Prasher, 2005, s. 28-29) och dven om fragestillningarna ser
ndgot annorlunda ut, rapporterar inte heller Day el al. (2005) nigra avvikelser som har
samband med graden av utvecklingsstorning.

I en nyligen publicerad studie fran Holland har man med en baslinje och 3,3 érs
uppfoljning undersokt inte mindre dn 506 personer med Downs syndrom i dldrarna Gver
45 ar. Man fann att prevalensen av demens upp till 49 ars alder var 8,9 %, och att
prevalensen fordubblades vart femte ar upp till cirka 60 &r (prevalensen vid 50-54 ar 17,7
%; vid 55-59 ér prevalensen 32,1 %). Diaremot 6ver 60 ar fann man en liten minskning till
25,6 %. Man soker 1 huvudsak tvé forklaringar till detta fenomen: antingen att incidensen
minskar, dvs en nedgéng i antalet nya fall, alternativt att mortaliteten hos dem med
demens, ér forhgjd runt 60-arsaldern (Coppus, A., et.a., 20006).
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Den verkliga prevalensen av Alzheimers sjukdom vid Downs syndrom dr séledes &nnu
delvis okénd (Leshin, 2006). Det finns ocksé fynd som indikerar att atypisk trisomi, t.ex.
att det saknas dubblering av specifika sekvenser av kromosom 21, kan leda till normalt
aldrande (Prasher, 1998). Eftersom karyotypering inte genomforts vid samtliga studier, ar
det svart att veta i vilken utstrackning atypier paverkat utfallet.

De vanligaste dodsorsakerna matchat mot alder och kon ér enligt Day, et al (2005) i
fallande ordning: 1) Alzheimers sjukdom, 2) lunginflammation, 3) leukemi, 4)
hjartsjukdom, 5) diabetes, och 6) malign neoplasi (cancer). Man fann inga fall av
lungcancer (mot forvintade 4 fall i en normalbefolkning), vilket sannolikt beror pa att det
hos individer med Downs syndrom finns en 1ag andel rokare.

Dodligheten i de ldgre aldrarna har minskat. Mellan aren 1988-1993 intréffade 10,6
dodsfall i dldrarna 2-4 &r, medan perioden 1994-1999 endast inneholl 1,7 dodsfall per
1000. Detta verifieras ocksé av andra studier, t.ex. Dupont (1986); Hayes (1997), Hermon
(2001); Socialstyrelsen (2005:6).

Viktnedgang och demens

Ett patagligt fynd som gjorts &r att personer med Downs syndrom jdmsides med sin
demens ocksa far en viktforlust — liksom personer ur normalpopulationen fér sent 1
demensutvecklingen — men hos personer med Downs syndrom gér forloppet betydligt
snabbare. Orsaken till viktforlusten &r okénd, men man diskuterar bl.a. att personen helt
enkelt kan bli ointresserad av fodointag, eller att det kan finnas ett 6kat energibehov, eller
att det kan utvecklas ndgon annan nutriell dysfunktion, eller att det kan finnas parallellt
pagaende medicinska dysfunktioner, mm. (Prasher, Metseagharun och Haque, 2004), se
Figur 5.

Figur 5. Viktforlust i kilo for dementa respektive icke-dementa vuxna
med Downs syndrom.
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1 studien undersoktes 48 individer varav 24 personer utan och 24 personer med demensutveckling.
Medeldldern var 49,1 dr (sd 5,0). De tva grupperna var matchade for grad av intellektuell
Sfunktionssdnkning och baseline for vikt. Kélla: Prasher, Metseagharun och Haque, 2004.

11



Viktminskning vid Alzheimers sjukdom finns dven i normalpopulationen. Johnson et al
(2006) rapporterar en genomsnittlig viktminskning hos 125 personer med nydebuterad
Alzheimers sjukdom med drygt %2 kg per ér, vilket var en dubbelt sé stor viktminskning
som hos dem som inte utvecklade demens. Johnson ser ocksa indikationer pé att
viktminskningen intréffar fore de kliniska fynden pa Alzheimers sjukdom. I jaimforelse
mellan normalpopulation (med Alzheimers sjukdom) och Downs syndrom med
Alzheimers sjukdom, sker viktminskningen néstan fem génger s& snabbt i DS-gruppen.

Kognitiv status och begavningsmatt

Begavningsprofilen hos alla med Downs syndrom antar en fordelning som tydligt
pdminner om Gauss klockkurva, en sannolikhetsspridning med en tydlig topp pé niva B2
(Kylén, 1981; Kylén 1985) d.v.s. IK40-45, eller motsvarande “méttlig
utvecklingsstorning”. Ett fatal personer finns dver nivderna for lindrig
utvecklingsstorning. Likaledes finns farre med svar/grav utvecklingsstorning.

Figur 6. Gaussfordelning, klockkurva. Kélla: Nationalencyklopedin.

99 .7 %

=2 n—=2 o =1 T n+1 o n+ 2o 3o

Figur 7. Spridning av begavningsniva (N = 9 182) enligt Day, et al (2005)
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Begavningsnivdaerna i Day’s studie dr transkriberade till terminologin enligt Kylén, 1981 och 1985, ddr A-
nivd motsvarar svdr utvecklingsstorning, B-niva motsvarar mdttlig, och C-nivd motsvarar lindrig

utvecklingsstérning. Hér finns dven en "D ”-nivd som uppskattningsvis motsvarar marginell mental
retardation enligt DSM-1V.
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Day’s stora studie motsvarar ocksa andra tidigare ron, t.ex. Rynders et al (1997), som
uppger en fordelning for personer med Downs syndrom &ver 18 ar, enligt foljande:

e Lindrig utvecklingsstorning: 20 %
e  Mittlig utvecklingsstorning: 60 %
e Svdr- och djupgdende utvecklingsstorning: 20 %

Neuropsykologisk anamnes
Kognitiv formiga

Minnesstorningar och inldrningssvarigheter

Vid de flesta typer av demensutveckling i tidig fas dr korttidsminnet relativt opaverkat,
vilket dven géller vid Alzheimers sjukdom. I studier vid Downs syndrom har man anvént
upprepande av ordserier och visuella figurer, samt Bildkomplettering ur Wechslerskalan. I
borjan av sjukdomsutvecklingen finns inga signifikanta skillnader mellan grupperna, dven
om man i AS-gruppen kan observera en antydan till sinkning i tidig fas. Efter en liangre
tids sjukdom angrips &ven KTM tydligt (LaRue, 1992; Brugge et al, 1994; Devenny et al
2000). Resultaten indikerar ocksa att funktionssédnkningen kan upptréda flera ar fore
diagnosticeringen av Alzheimers sjukdom (Devenny et al, 2002).

Vid studier av ldngtidsminnet skiljer man ofta mellan igenkdnning och atergivning.
Undersokningar av forloppet vid Alzheimers sjukdom i normalbefolkning visar tydligt att
det ar formégan till atergivning som forst avtar. Detta giller bade verbalt och visuellt
material. Igenkdnning paverkas forst i senare faser, vilket innebér att igenkédnningstest dr
mindre kéinsliga vid differentialdiagnos vid Alzheimers sjukdom (Mohs, et al, 1988).

Det ér viktigt 1 den kliniska diagnostiken att fokusera pé inldrningen under senare ar.
Aktuella minnesstorningar sammanhénger ofta med att inldrningsformégan under senare
ar avtagit alltmer. Wilson, et al (1982), visade att AS-patienter ur normalpopulationen har
samma grad av minnesforluster for tidiga minnen som normala friska personer, men att
senare tillkomna minnen &r den kritiska faktorn.

Jozsvai, et al (2002) fann att formégan hos AS-patienter att minnas egna personliga
uppgifter (namn, alder, adress, etc.) och orientering (tid och plats) paverkades negativt,
och att episodiskt minne vid verbal atergivning av tidigare presenterade vardagsforemal
ocksé paverkades negativt.

Inldrning av enklare motoriska handlingar paverkas inte 1 jimforelse med matchade
normala friska individer (Butters, et al, 1988). Enkla verbala instruktioner &r alltsé svarare
for AS-patienten n att praktiskt visa vad eller hur han/hon ska gora i en ny situation.

Afasi

Sprakbedomningen &r central vid diagnostik av Alzheimers sjukdom hos
normalpopulationen. I tidig fas géller det i forsta hand att finna ord, d.v.s. att bendmna ett
internaliserat begrepp (Hart, 1988). Bendmningssvarigheter marks tydligast nér det géller
ovanliga ord, medan vardagsbegrepp (kroppsdelar, farger) ar intakta ldngre in 1
sjukdomsutvecklingen. Motsvarande iakttagelser vid Downs syndrom finns dir Kledaras
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et al (1989) fann att en 59-arig person med Downs syndrom och Alzheimers sjukdom
initialt kunde bendmna samtliga 40 bilder (d.v.s 100 %). Bilderna repeterades
aterkommande under tva ar, och vid sista testtillfillet kunde patienten endast ange 30 %
av bilderna korrekt.

Abstraktionsformigan avtar och test som avser generella principer, t.ex. Likheter ur
WALIS, stéller darfor hogre krav pa AS-patienten.

Lasformagan hos vanliga friska personer avtar ocksd — enklare text och hoglasning gér bra
— till och med hos medelsvart dementa patienter, medan svart dementa snabbt far
svarigheter om hastighet och komplexitet 6kar. (Bayles och Kaszniak, 1987).
Lasformagan dr dock hogre én 1dsforstdelsen som ocksé skadas tidigare &n den auditiva
forstaelsen. Kodning ur WAIS dr ett instrument for att registrera denna faktor.

Vid Downs syndrom finns fran borjan en bristfillig eller obefintlig lasformaga vilket
avsevdrt forsvarar eller omojliggér en analys.

Apraxi, Spatiala strningar, mm

Visuospatiala och visuokonstruktiva storningar innebir oférmaga att forstd och handla i
rummet, 1 senare faser av sjukdomen ser man t.ex. orienteringsstorningar som att ga vilse,
formagan att kopiera enklare teckningar blir sémre, liksom vardagssysslor som att laga
enkla matritter, kla pa sig, hygien etc, (Reid, et al, 1996; Prasher, 2005). Detta dr ocksa en
differentialdiagnostisk faktor for att skilja mellan demens och depression. Som vid alla
bedomningar vid Downs syndrom, &r det viktigt att ocksa kartligga den premorbida
funktionsnivan.

Exekutiva stérningar

Da den kliniska observationssituationen oftast ar strukturerad, blir de exekutiva
storningarna ofta mindre synliga. For meningsfull aktivitet krdvs intention, motivation och
planering. Nér en tanke skall omséttas i malinriktat handlande (en ”’plan”) kravs att
personen kan initiera, bibehélla, evaluera och korrigera. I ett forsok att undersoka dessa
faktorer 14t Chen et al (2001) testa 551 vanliga AS-patienter och 483 1 en frisk
kontrollgrupp med Trail-Making Test A and B och “Word List delayed recognition”
Clock Drawing, Boston Naming Test, och Orientering. Resultatet visade att exekutionen
var tydligt dysfunktionell. D& exekutiva stdrningar ofta forknippas med skador i
prefrontala areor, dr dessa och liknande fynd intressanta eftersom skadeutbredningen vid
Alzheimers sjukdom initialt fraimst finns inom det s.k. PTO-omradet, dvs en kortikal area
over parietal-, temporal- och occipitalloberna, som ofta drabbas forst av den successivt
okande hjirnskadeutbredning vid Alzheimers sjukdom.

Personlighetsfordndringar

Andrade intressen, dndrat socialt beteende, aggressivitet, omddmesldshet, och tydlig
kénslomadssig avflackning noteras i flera studier vid Downs syndrom och AS (Prasher,
2005; Gedye, 1995).

14



Neuropsykologisk testning

Det finns idag ansatser till klinisk konsensus nir det géller vilka testmetoder och
testinstrument som beddms vara bast ldmpade for att identifiera tidig demensutveckling
vid utvecklingsstorning med eller utan Downs syndrom (Burt, 1998; Prasher, 2005;
Davidson et al 2003; Jozsvai et al 2002).

En av svérigheterna att utveckla bra instrument dr svarigheten att gora tillforlitliga
observationer vid svar och mattlig utvecklingsstorning. En majoritet, cirka 80 %, av
populationen med DOWNS SYNDROM har ett intellektuellt funktionshinder som
motsvarar mattlig till svar utvecklingsstorning (Rynders, 1997; Day, 2005). Endast cirka
20 % ligger inom nivan lindrig utvecklingsstdrning och ett fatal individer ndr 6ver denna
niva.

Man har tagit fram flera forslag till observationsmetoder, bl.a. Johansson (2002) i
pilotstudien infor foreliggande projekt. Foreliggande undersokning ansluter sig till
IASSID’s och AAMR’s rekommenda-tioner sammanstéllda av Burt och Aylward (1998).
Man foresprakar dédr en kombination av strukturerade dterkommande nitverksintervjuer:

Dementia Questionnaire for Mentally Retarded Persons (DMR)

Dementia Scale for Down Syndrome (DSDS)

Reiss Screen for Maladaptive Behavior (RSMB)

Scales of Independent Behavior (SIB-R)

AAMR Adaptive Behavior Scale Residential and Community (ABS-RC:2)

Nk W=

Samt direkta test och frageformular:

Autobiografiskt minne

Orientering

Enkla uppmaningar

Objektminne

Boston Naming Test

Verbalt flode

Pegboard

Devopmental Test of Visual Motor Integration

e A

Jozsvai et.al. (2002), har 1 sin studie pa 35 personer med Downs syndrom jaimfort dem
med hur andra dldre med demensutveckling svarat pé ett antal uppgifter, ocksa i
kombination med frageformulér och performancetest. Man fann signifikanta skillnader pa
performancetest som observerade information, orientering, omedelbart minne, senare
atergivning, samt verbal inldrning.
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SYFTE OCH FRAGESTALLNING

Syftet med foreliggande studie ar att med hjilp av psykologisk och medicinsk
hilsoundersokning dka kunskapsnivan och forbittra mojligheten till god omvérdnad, goda
habiliteringsinsatser, bra differentialdiagnostik vid andra medicinska och psykiatriska
sjukdomar, samt tidig upptickt av demensutveckling vid Downs syndrom. Studien géller
vuxna med Downs syndrom boende i Uppsala lan. Vi vill ocksa sdkerstélla en kognitiv,
medicinsk och psykosocial baslinje for framtida observationer av de ingadende personerna.

Fragestallningar

i.  Vilka parametrar och observationsmetoder kan sékerstilla en tidig
demensutveckling?
ii.  Vid vilka aldrar finns en dverrepresentation av tidig demensutveckling?
iii.  Ar beteendestdrningar korrelerade till demensutveckling?
iv.  Finns samband mellan kognitiv funktionsniva (begévning), beteendestdrningar och
demens?
v.  Vilka hélsorelaterade problem kan rapporteras 1 undersdkningsgruppen?
vi.  Studien dr ocksa en del av verksamheten vid Vuxenhabiliteringen; fynden anvinds
dven 1 det dagliga kliniska arbetet, som t.ex. vid personalhandledning och det
brukarnéra arbetet.

METOD

Personerna har undersokts med avseende pa:

a) Allmaént hilsotillstand
b) Psykiatrisk bedomning
c) Beteendestdrningar

d) Kognitiv begdvningsniva
e) Tidig demensutveckling

Infér denna studie har ett omfattande metodutvecklingsarbete genomforts med bland annat
diskussioner kring sikra observationsmetoder vid laga funktionsnivéer. I ett tidigt skede
genomfordes en kartliggning av olika tdnkbara observationsmetoder, och nagra av dessa
tankegangar ar publicerade som en pilotstudie av psykolog Per-Erik Johansson
(Johansson, 2002). Separat genomfordes senare dessutom en pilotstudie med dtta personer
for att utvirdera psykometriska testmetoder med avseende pé kognitiv funktionsniva.

Intervju- och beddmningsintrumentet Dementia Scale for Down Syndrome (DSDS)
Oversattes till svenska, med svensk copyright for innevarande projekt.
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Urval

Populationen vuxna personer med Downs syndrom i Uppsala ldn uppgick 2005 till drygt
100 personer. Ungefér hdlften av dessa personer undersoktes i en tidigare studie under
aren 1997-1998. Infor foreliggande studie sattes som malséttning att forsdka na den
resterande gruppen, d.v.s. de som ej ingick i studien fran 1998. Vid inventering och
rekrytering kunde med hjilp av dataregister och folkbokforing drygt 40 personer av den
resterande gruppen identifieras. I foreliggande studie ingér 37 personer med Downs
syndrom (19 mén, M=38 ar; 18 kvinnor, M=47 &r).

Undersokningens genomférande

Undersokningen delades upp i tre steg: 1) hdlsoundersdkning, 2) intervjuundersdkning,
och 3) testning.

STEG 1. Kroppsligt hiilsotillstind

Under viren-sommaren-hdsten 2004 kom 37 av de drygt 40 kvarvarande identifierade
personerna till den forsta inledande hédlsoundersokningen. Hilsoundersdkningen kartlade
dels det allmédnna somatiska hélsotillstandet, och dels sokte efter medicinska riskfaktorer
vid forstimnings- och forvirringstillstand (som bada kan forvixlas med tidig
demensutveckling). Framfor allt giller det att uppticka forekomst av stérning av
skoldkortelfunktion och depression, bada dessa tillstdnd kan ocksé behandlas medicinskt
(Levaxin, SSRI).

Hélsokontrollen genomfordes av en specialist 1 neurologi och en specialistsjukskoterska
med erfarenhet av personkretsen. Kontrollen skedde med kunskap om de parametrar som
ar (eller borde vara) standard for dessa undersokningar (Annerén, 1994) — se ovan. For att
mojliggora ett sa optimalt mote som mojligt, iakttogs dock av nddvindighet ett mer
personligt bemotande for varje person, detta med vissa konsekvenser for den systematiska
rapporteringen. De flesta hdlsokontrollerna skedde vid Vuxenhabiliteringens mottagning
pa Kungsgéardet Center 1 Uppsala. Nar detta inte var mojligt genomfordes hembesok.

Analys och transkribering av observationer frén hdlsoundersékningen
Observationerna fran hdlsoundersokningen samlades i en databas dir varje iakttagelse
transkriberades enligt koderna 1 den svenska versionen av ICF (WHO, 2001). Déarmed
kunde en standardiserad itemlista konstrueras. Varje item i ICF har en s.k.
”beddmningsfaktor”, som tillimpades pé varje enskild observation i den medicinska
databasen.

Bedomningsfaktorer vid KROPPSFUNKTIONER (enligt ICF)

INGEN funktionsnedsittning
LATT funktionsnedsitting
MATTLIG funktionsnedsittning
SVAR funktionsnedsittning
TOTAL funktionsnedséttning

Ej specificerat

Ej tillimpbart

A i b
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Infor den statistiska bearbetningen har for att 6ka tydligheten foljande
sammanslagningsmaétt tillimpats:

e ”Lindriga problem” motsvaras i ICF av beddmningsfaktorn 1.
e ”Mattliga till svéra problem” motsvaras i ICF av beddmningsfaktorerna 2, 3 och 4.

STEG 2 och 3. Psykologisk undersokning

Den foljande psykologiska undersokningen avsag dem som genomgétt
hilsoundersokningen och dédr gode mén godkénde en uppfoljning som skedde med hjilp
av dels en intervjuundersokning med personal och/eller anhorig, samt om mojligt 4ven en
psykologtestning med individen direkt. Tidsomfattningen var cirka 2-3 timmar per
fragebatteri och cirka 2 timmar for varje testning. De flesta intervjuerna genomfordes med
personal i1 gruppbostad, eller med anhoriga 1 hemmet. Psykologtestningarna genomfordes
av trdnad psykologkandidat under handledning, i huvudsak pa klinik i respektive hemort
(Uppsala, Enk&ping, Bélsta, Osthammar, Tierp); tva undersdkningar genomfordes i lugn
ordnad hemmiljo.

o Frageformulir for beddmning av psykisk storning, beteendestdrning, demens och
utvecklingsstorning:
a) PIMRA , b) RSMB, ¢) DSDS, d) Begavning och adaptiv skattning.

o Testning av kognitiv funktionsniva:
a) WPPSI, b) NEPSY, ¢) RBMT, (samt i forekommande fall WISC).
— anpassade med valda delar ur respektive testbatteri for optimal observation (se
bilaga).

Den psykologiska studien (intervjuer och test), foljde de etiska riktlinjer som fastslagits
vid starten och som meddelats personerna och gode mén, med mojlighet att anméla sig till
hela eller delar av unders6kningen.

Begédvningsmaétten redovisas efter analys av en kombination av observationsinstrumenten.
Endast 17 personer kunde genomfora strukturerade psykometriska test, varav flera
presterade néra golvvirden pa flertalet test. I forstudierna (aren 1999-2001) genomfordes
omfattande forsok att konstruera ett specifikt begdvningsbatteri for Downs syndrom, men
procedurerna blev osékra och normeringsprocessen oklar, varfor vi tvingades ldgga ner
dessa forsok. Innan projektet startade genomforde vi ocksa en pilotstudie pa 8 personer
med avseende pa procedurer for kognitiv testning.

De personer som genomforde hela testbatteriet var de tre personer som &r lindrigt
utvecklingsstorda. Det visade sig preliminért att de 6vriga hade en kognitiv funktion i niva
med mattlig utvecklingsstorning och lagre (se Resultat). For att komma sanningen
nirmare stillde vi ocksd 1 intervjuundersdkningen fragor till anhoriga/personal om
kognitiv och adaptiv funktionsnivd. Med hénvisning till dessa fyra variabler: a) testresultat
pa skalpoing eller kvalitativ virdering av rapodng i varje test, b) intervjusvar, c)
anteckningar fran hélsoundersokningen, och d) anamnes, genomforde tvé erfarna
psykologer en evaluering dir variablerna sammanvigdes till ett individuellt aktuellt
funktionsmatt (se figur 15).

18



Bortfall

Samtliga 37 personer som hade genomgétt hidlsoundersdkningen 2004, fick efter godkédnd
etisk provning i februari 2005 ett brev hemsédnt med erbjudande om deltagande. I maj
hade 19 positiva svar inkommit. En pdminnelse séndes i slutet av maj, vilket under hosten
2005 resulterade i sammanlagt 23 positiva anmélningar och sammanlagt 10 st nejsvar,
samt 4 obesvarade. En sista pdminnelse utsédndes i november 2005, med en ytterligare
motivering (for att undanrdja eventuella missuppfattningar till dem med nejsvar), vilket
slutligen resulterade i ytterligare 5 positiva besked. Sammanfattningsvis forelag vid
materialinsamlingens slut 29 intervjuundersokningar (78 % av total).

Vid intervjuundersdkningen av de 29 personerna beddmdes huruvida det ocksé var
mojligt att testa personen direkt med psykologiska test. Exklusionskriterierna var ldngt
framskriden demensutveckling, forvirring och/eller sirskild lag kognitiv status. Detta
resulterade 1 att av 29 personer ansdgs 23 mojliga att testa (79 % av intervju-
undersokningen). Av dessa 23 kunde slutligen endast 17 personer testas med fullvardiga
test, varav fem fick testmissiga golvvirden. De 6vriga vigrade helt sonika att samverka
(det fanns helt enkelt annat mer intressant att syssla med).

Daodsfall

Under projekttiden har tva personer i undersokningsurvalet avlidit. Fran projektstart 1997
har totalt i Uppsala ldn 11 personer med Downs syndrom avlidit med en genomsnittsalder
pa 55,4 ar, vilket kan jamforas med analysen av forvéntad livsldngd 1 studien av Day et.al.
(2005) dér tva-dringar forvantas fa en genomsnittlig livslangd pd 55,5 ar (n = 14 781, med
cirka 600 observerade dodsfall).

Analysmetod och statistisk bearbetning

Analys har skett med hjilp av kvantifierade data, medelvéardesberdkningar och statistisk
analys med hjélp av SPSS, samt kvalitativ utvirdering.
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RESULTAT

I denna studie har 37 personer (19 mén, 18 kvinnor) med Downs syndrom undersokts med
avseende pa allmént hélsotillstand, psykiatrisk status, beteendestorningar, kognitiv
funktionssniva och tidig demensutveckling:

Medelalder: 42,5 &r (méin = 38 ar; kvinnor = 47 &r)
Medianalder: 40 ar (min = 36 ar; kvinnor = 49 ar)

Forutom konstillhorighet har berdkningarna genomforts med en delning av gruppen till en
”yngre” och en ildre” grupp:

Yngre — 720-40” N = 18 (aldrarna 23-39 ar)
Aldre —40-70” N = 19 (aldrarna 40-69)

Tabell. Medellangder hos yngre, resp. aldre, kvinnor och méan

Medelldngd: 1,53 cm Medelldngd yngre: 1,60 (n=17) Medelldngd aldre: 1,45 (n=11)
[n=28) tMedianangd: 167 em) tMedian@ngd: 145 cm)
Medellangd man: 1,62 cm mMedellangd yngre man: 1,63 (n=12) mMedellangd aldre man: 1,56 (n=4)
n=18) {Mediangngd: 162 cm) {Medianangd: 158 cm)

Medellangd kvinnor 1,44 cm | Medellangd yngre kvinnar: 1,51 (n=5) | Medellangd ldre kvinnor: 1,38 (n=7)
(n=12) (Medianinged: 149 cm) (Medianinged: 137 cm)

Figur 8. Medellangder i jamforelse
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Vid medianberdkning enligt Tabell 1 minskar amplituden ndagot, samtidigt dterfinns vid granskning att tvd
av de yngsta i den dldre gruppen mdn bdda dr strax over 40 ar, vilket dter okar spridnngen till forman for
en signifikant skillnad mellan grupperna. Fynden bér dock replikeras med storre underlag. Kdlla: SCB,
2006, & foreliggande hélsoundersokning.
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Enligt en studie av Myrelid, et al (2002) finns en slutlig ldngd vid Downs syndrom pa
161,5 cm for mén och 147,5 cm for kvinnor, vilket uppnaddes vid relativt ung &lder, vid
16 respektive 15 ar. Detta resultat motsvaras helt 1 foreliggande studie. En tvavigs
ANOVA med kon och éldersgrupp (23-39; resp >40) som oberoende variabler, visade att
bade kon och dlder har en signifikant skillnad med avseende pa ldngd. Mén dr léngre:
(F=25,41; df1/24; p<0,001). Yngre &r langre (F=9,80; df 1/24; p<0,01). Medel-
langdskillnaden mellan den dldre och den yngre gruppen, dr 7 cm f6r mén, och 13 cm for
kvinnor.

Body Mass Index (BMI) vid DS i denna studie

Medel-BMI = 28,50
Min-BMI = 28,78 (n=15)
Kvinnor-BMI = 28,21 (n=10)

Yngre-BMI (n=15): 29,17 (mén 28,86; kvinnor 29,48)

Aldre-BMI (n=11): 27,96 (min 28,55; kvinnor 27,37)

Independent Samples t-test visar ingen statistisk skillnad mellan de undersdkta grupperna.
Myrelid, et al (ibid), fann hos personer med Downs syndrom vid 18 ars dlder en BMI 6ver
25 hos 31 % av médnnen och hos 36 % av kvinnorna.

Rapport frdn Hélsoundersokningen och genomgang av notaten, visar dversiktligt att
personerna i allménhet &r vil utredda somatiskt sett, sdvél inom primirvard som inom
specialistvard, och att samtliga har en etablerad huslédkarkontakt. Dock mérks en
varierande kvalitet pd regelbundenheten i kontroller och uppfoljningar. Personerna har en
stor médngd av olika svérigheter och besvér. Till exempel finns psykisk instabilitet i minst
27 % av alla noteringar; synproblem i minst 76 % av alla fall; horselproblem i1 atminstone
41 % av alla fall; tal- & sprékstorningar i 58 %; 100 % har lds- och skrivsvarigheter, varav
hela 84 % har svéra problem; smérta noteras 1 14 %; och matsmaéltningsproblem 1 38 %.
Detta &r mininivder da det finns ett morkertal i form av saknade och ofullstandiga
rapporter (t.ex. dr tal- och sprikstorning pa 58 % sannolikt en alltfor ldg beddmning).

Med hjilp av bedomningsfaktorerna i ICF (2003) har tva sammanslagningsmatt bestdmts
for bedomning av gruppens samlade svérigheter och hilsoproblem: a) lindriga problem,
och b) mattliga till svara problem (se ovan). I Figur 9 noteras foljande observationer:

Figur 9. Antal observerade hélsorelaterade problem hos yngre respektive dldre personer.
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Aldre personer har som forvintat fler problem din yngre, men det totala antalet svirigheter éverskrider dock
vad som forvintas.
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Yngre personer hade statistiskt en tendens (t =-1,99; p = 0,06) till ligre mingd av
rapporterade mattliga till svéra problem, men mingd av sammanlagda rapporterade
problem &r dnda relativt hog ocksé for den yngre gruppen. Endast tvd personer 1
undersokningsgruppen (n=37) har noll rapporterade besvir (men dven har kan sannolikt
inrdknas dolda orapporterade svarigheter). Det finns inget jimforelsetal mot en
kontrollgrupp, men vér kliniska granskning av varje observation visar att man inom en
tankt normalgrupp knappast kan finna svarigheter och problem ens i nirheten dessa fynd.
Det bor dock tilldggas att &ven om antalet rapporterade svarigheter ar hogt, sé forefaller
vélbefinnandet, 1 synnerhet i de ldgre dldersgrupperna, i allménhet &ndé vara jamforelsevis
gott.

Figur 10 och 11. Sambanden mellan BMI och hilsorelaterade symptom
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Korrelationsberdkningar med Pearsons produktmomentkoeffecient visar att det inte finns
signifikant samband mellan BMI och rapporterad dvrig ohélsa. Bortfall av notat i
hilsoundersokningen gor dock berdkningarna ndgot osidkra och berdkningar av BMI och
demensutveckling kan inte genomforas.

Medicinforskrivningar

Generellt tycks personer med Downs syndrom ha mer forskriven medicin én
normalbefolkningen (obs, ingen kontrollgrupp). I de yngre &ldrarna (20-40), ar i
undersokningsgruppen cirka 60 % medicinfria, och i den dldre gruppen 40-70) endast
31 % medicinfria. De vanligaste forskrivningarna géller skoldkortel-medicinering (dér
27 % av alla har denna ordination) och psykofarmaka som &r ordinerat till 19 % av alla.

Det rader ocksé en relativ obalans i medicineringen mellan konen. Andelen kvinnor som
ar medicinfria (27 %) dr signifikant l4gre an andelen medicinfria mén (63 %). Det finns
ingen signifikant skillnad mellan aldersgrupperna inom koénen, d.v.s. dldre kvinnor har
inte mer mediciner dn yngre kvinnor.
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Figur 12. Medicinering inom preparatgrupper och antal individer.
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Figur 13. Konsférdelning vid medicinering Figu_r ’]4. A_Idersférdelning vid
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Figur 15. Spridning av begavningsniva (N = 23)
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Resultaten i foreliggande studie sammanfaller med studien av Day, et al, 2005, som i det kognitiva
evalueringsmaterialet omfattar sammanlagt 9 182 personer med Downs syndrom (se Inledning, sid. 12).
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Kognitiv funktionssankning

Aven om underlaget for det kognitiva skattningen #r lagt (N=23), visar den grafiska
profilen en ndrmast identisk form som den som Day, et al (2005) har i sitt stora underlag
om 9 182 personer. I foreliggande underlag saknas helt observationer pd personer pa C1-
niva, dvs cirka IK 55-60 — denna ar darfor i redovisningen ovan redovisad med streckad
rod linje. Majoriteten ligger pd B2-niv4, dvs i nivd med maéttlig utvecklingsstorning
motsvarande cirka IK 45+ 5.

Psykiatrisk bedomning och beteendestoérningar

Psykiska storningar och beteendestérningar har studerats med hjélp av tva intervjuskalor:
RSMB och PIMRA. Resultaten visar preliminért att ju dldre desto mer beteende-
storningar. Medelaldern for personerna som uppvisade beteendestorning dr 48 ar (median
50 ér). Endast 6 % 1 den yngre gruppen har beteendestorningar, mot 38 % i den dldre
gruppen. Prelimindrt kan ocksa konstateras att 38 % av kvinnorna har beteendestorningar,
men endast 13 % av médnnen. Héllpunkter for psykiatriska diagnoser ér ej sékerstéllda.
Dessa fynd ar foremal for fortsatt analys av neuropsykolog Brita Lindahl.

Figur 16. Beteendestdrning i relation till alder Figur 17. Beteendestdrning i relation till kon
enlig RSMB enligt RSMB
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Demensutveckling

Demensutveckling har bedomts med hjélp av formuldret DSDS och med aktuell
funktionsniva enligt specialistbeddmningen (se Metod sid. 16). Resultatet visar att 9
personer (7 kvinnor och 2 mén) har tillrdckliga symptom for att uppfylla
diagnoshypotesen demens. Medianaldern for demensdebut berdknas till 51 ar. Av alla
over 50 ér har 64 % demensutveckling, och i aldersgruppen 50-59 har 67 % demens. Tva
personer under 40 &r har sannolikt en lindrig demensutveckling. Av samtliga 9 fall med
demenshypotes har 7 personer (dvs. 78 %) svar till mattlig utvecklingsstorning.
Omriknat 1 yngre-éldre 1 denna studie har 54 % 1 den dldre gruppen en sannolik
demensutveckling (figur 18). Figur 19 visar kvinnor med demens 54 % (7 fall) mot
ménnens tva fall. En person med hog alder uppvisar inga tecken péd demensutveckling. Av
dem med demensutveckling har endast tva personer samtidigt en registrerad
beteendestorning dver cut-off grainsen pA RSMB.

24



Figur 18. Demensutveckling i relation till alder
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Figur 19. Demensutveckling i relation till kon
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Vid tvavigs ANOVA med éldersgrupp och kén som oberoende variabler och aktuell
begavningsniva som beroendevariabel, blir alder vs demens statistiskt signifikant (F=
20,27; df=1/25; p<0,001). Varken effekten av kon eller interaktionen kon/alder ar
signifikant i detta underlag.
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DISKUSSION

For att bedoma tidig demensutveckling visar instrumentet DSDS en god anvindbarhet.
Fragorna 1 formuldret &r relevanta och foljer den kliniska verkligheten mycket vél.
Kognitiva test registrerar en lagre kognitiv funktionsniva hos samma grupp av personer
som utvecklat demens, vilket dr att forvénta, och kan i viss man fylla ett diagnostiskt
viarde om man har moéjlighet att genomfora upprepade méatningar. Samtidigt har dessa
personer med Downs syndrom minskande kognitiva resurser vilket leder till en tydlig
benédgenhet att sluta samarbeta, eller att inte finna uppgifterna i en testsituation tillrackligt
intressanta (vilket 1 sig dr en viktig information). Den sékraste kéllan dr séledes den
strukturerade upprepade nitverksintervjun, med ett intervall av forslagsvis cirka 6
manader. Differentialdiagnostiskt skall somatiska och psykiatriska parametrar uteslutas
(framfor allt: depression, thyreoideadysfunktion, syn-horselskada). Viktigt dr ocksa om
man har sett en 6kad tendens till beteendestorningar fore insjuknandet.

Fynden i foreliggande undersdkning — och helt i paritet med internationella studier — visar
en tydlig 6verrepresentation av demens efter 50 érs alder, d& det sker en snabb 6kning av
demensrelaterade observationer: Fran bara ndgot enstaka fall fore 50 érs alder, till att man
efter 50 ars alder kan registrera en andel av 64 % med demensutveckling. Vid analys av
kognitiv funktionsniva har av 9 registrerade personer med demens 7 personer (78 %)
samtidigt en mattlig eller svar utvecklingsstorning. Detta verifierar inte andra fynd (t.ex.
Thinesen, 2006) att svarare utvecklingsstorda skulle ha mindre benigenhet till
demensutveckling.

I unders6kningsmaterialet finns endast tvé personer med registrerade beteendestorningar
och samtidig demens. En mojlig tolkning av detta resultat &r att vid demens avtar gradvis
den exekutiva offensiven, och personen blir efter hand mer inaktiv. Medelaldern for
beteendestorning dr ddremot hog, median 50 ar, vilket kan tolkas som ett varningstecken
pa tidig — dnnu s ldnge osynlig — demensutveckling. Viger man dessutom in
viktminskningen som faktor, och att Johnson et al (2006) noterade viktminskningsfynd
t.o.m. fore de forsta synliga demenstecknen (i normalbefolkning) och om detta &r korrekt
dven fOr personer med Downs syndrom, dr gruppen kring 50 ar med kliniska tecken pé
beteendestorning och begynnande viktminskning, och utan uppenbara demenstecken, den
grupp personer som i forsta hand skulle komma ifrdga f6r bromsmedicinering, dvs. med
selektiv acetylkolinesterashdmmare.

Underlaget for bedomning av samband mellan begévning, beteendestorningar och demens
ar litet (N = 5) men med en kognitiv medelniva 1 nivad med cirka [K35-40 1
undersokningsmaterialet — indikeras dnda att personer under den verbala gransen har mer
beteendestorningar én ovriga. Vid statistisk berdkning av den totala variansen av
beteendestorning (pé dven ldgsta nivaer) och hela variansen av demens (dven lagsta
nivaer) blir resultatet icke statistiskt signifikant, men kliniska tecken pé hur éldre med
demens utvecklas till att inom en relativt kort tidsrymd bli alltmer inaktiva och
forflackade, for att till sist bara bli sittande och liggande, ar ett mycket typiskt kliniskt
monster, som bor foljas i kommande studier med fokus pa sjukdomsforloppet.

Vad géller kon versus élder kan man mojligen med ett storre underlag pévisa att kvinnor

har en storre bendgenhet att utveckla demens dn man — 1 foreliggande
undersokningsmaterial finns dock ej tillrackliga data som entydigt kunde styrka detta.
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Ytterligare berdkningar pa detta material kommer att goras av neuropsykolog Brita
Lindahl i anslutning till hennes specialistuppsats.

Det finns a priori mer medicinering i DS-populationen én i en ténkt kontrollgrupp. Det
finns ocksé sannolikt storre allmén sjuklighet med &ven svara problem, dér andelen
mattliga till svdra problem &r anmarkningsviart hog. Kvinnor har i foreliggande studie
savil mer medicinering som 6kad sjuklighet jamfort med méannen. I stort sett alla har
primérvardskontakt, men kvaliteten &r varierande.

Pilotstudien som genomfordes med en liten grupp (8 personer) avgjorde vilka deltest (ur
WPPSI, NEPSY, RMBT, mm, se bilaga) som skulle anvéndas i undersokningen. Valet var
ambitidst och med god medvetenhet om att det var omfattande. Trots att arbetet gick
relativt bra i pilotgruppen, gick det mindre bra i unders6kningsgruppen. Det visade sig att
de utvalda testen i allmanhet lag pa for hog kognitiv niva, samtidigt var batteriet &nd4 ett
bra urval for den senare sammanfattande kognitiva begdvningsbedomningen, vilket
ddrmed bidrog till en hogre sidkerhet i dessa bedomningar — 1 synnerhet nér det géllde
personer med lindriga utvecklingsstdrningar, men dven vid diskriminationsanalysen mot
Ovriga nivéer.

Trots det omfattande testbatteriet gick det inte att méta eventuella specifika
funktionssénkningar, eller genomfora resultatprofiljaimforelser. Ett tillrdackligt avskalat
nytt testbatteri infor kommande studier dr de fyra testen i1 screeningbatteriet ur Leiter-R
och Bendmning enligt Klederas et al (1989).

Prascher et.al. (1998) redovisar en fallstudie med en 78 arig kvinna med partiell trisomi 21
dar gensekvensen for APP endast fanns i tva kopior. Hans fynd stoder hypotesen att AS
kan kopplas till forekomsten av en proximal kromosom 21q, som inkluderar en extra
APP-gen. I foreliggande studie hittas likasa personer med sannolikt normalt dldrande, men
hir saknas karyotypi.

Resultaten visar ocksé en sdkerstélld langdskillnad mellan yngre och éldre personer.
Personer som &r under 40 ar &r signifikant ldngre &n dldre personer, min &r i genomsnitt 7
cm langre och kvinnor dr 13 cm langre (ndgot minskad amplitud vid medianberdkning) ,
vilket skiljer sig avsevirt fran vad som forvéntas med hénsyn tagen till
normalpopulationens motsvarande ldngdskillnad p&d motsvarande cirka 1 cm, som ocksa
delvis kan forklaras med normalt dldrande, d.v.s. vi blir alla nagot kortare med stigande
alder. Fyndet kan eventuellt ocksé forklaras med ett tidigare dldrande 1 den dldre delen av
populationen, och att den yngre delen dr paverkad av en idag béttre och modernare
omvardnad — detta fynd bor undersdkas ndrmare, ocksé med ett storre urval i framfor allt
den dldre gruppen.

Riktlinjer for medicinskt, psykologiskt och socialt omhandertagande

Som f6ljd av normaliseringsarbetet i Sverige med vanligt enskilt boende och integration i
samhéllet finns det idag en viss risk att viktiga fragor faller mellan stolarna (t.ex.
kommunernas kontra landstingens vardsansvar).
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En slutsats av foreliggande rapport dr vikten att lyfta fram savél medicinska riktlinjer som
psykologiska och sociala tydliga rutiner vid gruppbostider, hos omrddesansvariga
sjukskoterskor, vid vardcentraler, och i form av checklistor i bostaden.

e Medicinsk omvardnad for dldre med Downs syndrom enligt Wallace och
Dalton (2006).

o  Aktuella riktlinjer och guider bor finnas tillgéngliga pd varje vardcentral.

o D& primdrvérden vid t.ex.vdrdcentraler har svart att upprétthélla sarskild
kompetens avseende smé och medelstora funktionshindergrupper, ar det
viktigt att primdrvirden runt om i Sverige utvecklar handledningsprogram,
samverkan och konsultation med vuxenhabilitering eller motsvarande dar
en samlad kompetens finns nir det géller bl.a. bemdtande och sérskilda
sjukdomsrisker.

o Informationsverksambhet till primirvarden.

e Psykologisk omviardnad (vart femte ar) (enligt ITASSID, 1998)
o Kognitiv skattning (ndtverksintervju eller testning)
o Demensskattning (nitverksintervju) (efter 35 ars élder)
o Utbildning och specialisering av utredande psykologer.
o Natverksarbete, samordnad kompetens, teamsamverkan och tvirfacklighet.

e Social omvardnad och habiliteringsplanering (var annat ar):
o Habiliteringens rddgivning och utbildning, och LSS-handlidggarens tillsyn
och samordning:
- Daglig verksamhet
- Social verksamhet
- Boende
- Fritid

Fortsatt forskning

Fortsatta studier av beteendestdrning som eventuellt forebud till tidig demensutveckling,
kan belysa en viktig ny fragestillning, likasa att tydligare kartligga viktnedgdng som en
delkomponent i demensprocessen, samt att ytterligare forenkla analysen av kognitiv
status, t.ex. med foreslaget bendmningstest i kombination med DSDS vid intervjuer med
personal. En longitudinell studie med tidig medicinering vid demensutveckling med
acetylkolinesterashimmare av personer i dldrarna 40-50 ar &r viktigt. Det dr intressant att
folja de dldre personer som inte utvecklar demens for att undersdka faktorer som kan
forklara detta, t.ex. atypisk karyotopi. Det dr ocksé viktigt att tydligt kartldgga medicin-
forskrivningar och f en tydligare bild av hur primérvardskontakten med behovet av
regelbundna kontroller ser ut. Samt att ytterligare ndrmare undersdka forekomsten av
langdskillnader mellan aldersgrupper, t.ex. pa grund av eventuell osteoporosutveckling,
misstanke om fortidigt dldrande i den dldre gruppen, och modernare omvardnad i den
yngre, eller vad som kan forklara detta fenomen.
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BILAGA

Testskalor

a. WPPSI-R (Wechlerskala for yngre barn)

b. Wechsler Intelligence Scale for Children (WISC-III)
c. NEPSY

d. RBMT (Rivermead Behavioural Memory Test)

Frageformulir

a. Screeningformuldr for begavningsniva (Kylén)

b. Screeningformulér for adaptiv formaga (Kylén)

c. Demens Skala for Downs Syndrom (DSDS)

d. Psychopathology Instrument for Mentally Retarded Adults (PIMRA)
e. Reiss Screen for Maladaptive Behaviour (RSMB)

PSYKOLOGUTREDNING DOWNPROJEKTET
VUXENHABILITERINGEN UPPSALA

1. Aggklocka

. Nir dggklocka ringer ska testpersonen vinka
. Max tre inldrningstillfallen
. Satt aggklockan pa 15 min

2. Information (WPPSI)

I stora spiralblocket + manualen sida 105

Anteckna svaren ordagrant

Forsok forma testpersonen att peka.

Om testpersonen pekar ritt men svarar fel muntligt= Op.
Alla borjar med uppgift 1 — denna uppgift far korrigeras.

Avbryt efter 5 nollpoéngssvar.

Om man missténker att de verbala begévningsnivén dr for 1ag for att testpersonen ska kunna genomfora testet ga till sidan 5, annars
fortsétt som vanligt

3. Bildkomplettering (WPPSI)

o Bildkompletteringskort i lilla Spiralblocket, manualen sid.194
Mattligt utvecklingsstorda testpersoner borjar med 6vningsexemplet. Lindrigt utvecklingsstorda testpersoner borjar med
uppgift 3.
Avbryt efter 5 nollpodngssvar.
Vid tvetydigt svar: ”Visa var du menar”.
Tillrattavisningar som far ges vid behov, dock hogst tva ganger under uppgift 4-28: ”Ja, men vad &r det som saknas”, ’Ja, men
nagot saknas pé sjélva bilden. Vad kan det vara”.

. Anteckna svaren ordagrant.

4. Minne for beriittelse (NEPSY)

. Sida 72 i NEPSY-manualen, sida 17 i svarshiftet.

34



5. Figursammanséttning (WPPSI)

Sida 98 i manualen, 6 stycken pusselboxar.

Alla borjar med uppgift 1.

Avbryt efter 3 nollpodngssvar.

Tillagg till instruktionerna (vid behov): ”Du ska lagga ihop bitarna till ndgot”, ”Du bestdmmer sjdlv hur bitarna ska ligga”,
Légg dem dar du tycker att de passar bast”.

6. Minne for namn (NEPSY)

Sidan 111 i manualen, och sidan 3 i svarsformuléret

Om testpersonen ar mattligt utvecklingsstord ldggs Maria och Mats &t sidan?

Instruktion: ”Jag kommer att visa dig bilder p& nagra barn och sdga vad de heter. Forsok att komma ihdg deras namn. Upprepa
varje namn efter det att jag har sagt det.”

Korrigera fel vid forsta andra och tredje forsoket.

Fordréjt minne f6r namn testas efter 30 minuter. ”For en stund sedan visade jag dig bilder pé ndgra barn och talade om vad de
hette — Vem é&r det har? ”

Pa fordrojt minne for namn korrigeras inga fel.

7. Ga i rummet

. Testledaren demonstrerar forst en rutt i rummet, darefter far test upprepa den
. Rutten gar till fyra olika stéllen i rummet (t.ex. dorr, soffa, dator, bord)
8. Forstaelse (WPPSI)
. Manualen sida 137
. Alla borjar med uppgift 1, man fér rétta denna och uppgift 2.
. Avbryt efter 4 nollpodngssvar
o Om svaret ar tvetydigt: ”Berdtta mer”, "Forklara hur du menar”.
. Anteckna svar ordagrant.
9. Aritmetik (WPPSI)
Manualen s. 156
Bilduppgifter 1-7 i stora spiralblocket, Rakneuppgifter 8-11 i manualen (+ nio klossar), Verbala uppgifter 12-23 i manualen.
Mattligt utvecklingsstorda borjar med uppgift 1, lindrigt utvecklingsstérda borjar med uppgift 8. Om testpersonen ej klarar
uppgift 8 eller nio, ge da uppgift 10 och 11 for att sedan ga tillbaka till uppgift 1-7.
. Avbryt efter 5 nollpodngssvar.
10. Labyrint (WPPSI)
. Labyrinthifte, manualen sidan 164.
. Mattligt utvecklingsstorda borjar med labyrint 1, lindrigt utvecklingsstorda borjar med labyrint 3A.
. Avbryt efter 2 nollpodngssvar
. Hjélp som féar ges en gang vid forsta labyrinten som presenteras (vid behov): ”Forsok att inte rora vid kanterna. Hall dig i
mitten av vigen”, "Du maste halla dig pa vagen”, ”Rita hela vigen fram till trédet”.
. Hjalp som far ges en géng vid vilken labyrint som helst: ”Stanna inte. Fortsitt ga tills du hittar ut.”, ”Borja inte om fran
borjan. Fortsétt hdrifran”,”Du ska borja hér”, ”Rita hela vigen fram till trddet. Du méste ga énda ut”.
. Om en lindrigt utvecklingsstord inte klarar labyrint 3 utan anmérkning vid bada forsoken, ge da forsok 1A och 2B. Tillatna fel
labyrint 3A: 1, labyrint 3B=0.
11. Meningar (WPPSI)
Manualen sidan 216
Uppgifter finns i svarshéftet
Mattligt utvecklingsstorda borjar med mening 1. Lindrigt utvecklingsstorda borjar med mening 6. Om en lindrigt
utvecklingsstord inte upprepar mening 6 korrekt, ge de foregédende uppgifterna i omvéand ordning tills personen far full poéng
pé tva uppgifter i rad. Ge da podng pa de tidigare uppgifterna och fortsitt med uppgift 7.
Avbryt efter 3 nollpodngssvar i f6ljd.
. Om testpersonen inte upprepar meningen rétt pa forsta forsoket: ”Nej, sa hér ska det vara...” Om testpersonen fragar ”Vad sa

du ?” Ség:”Gissa om du inte &r saker”.
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12. Likheter (WPPSI)

Manualen sidan 202
Bilduppgifter 1-6 i Stora Spiralblocket.
Meningskomplettering 7-12 och verbala analogier 13-20 i manualen.

Start uppgift 1 bade for mattligt och lindrigt utvecklingsstérda. Ge deltesten Meningskomplettering och Verbala analogier
oavsett hur de har presterat pa bilduppgifterna

Bilduppgifter: avbryt efter 3 nollpodngssvar. Meningskomplettering och verbala analogier: avbryt efter 5 nollpoéngssvar.
Vid behov under deltestet verbala analogier: "Hur menar du”, ”Beritta mer”.

Foljande hjdlp skall ges: Uppgift 1(Bilduppgift): Tala om for testpersonen om svaret &r riktigt, vid felaktigt svar; ge korrekt
svar. Uppgift 7 (Meningskomplettering): Om barnets svar ar felaktigt, ge korrekt svar. Uppgift 13 och 14 (Verbala analogier):
Om testpersonen inte ger ett 2-podngssvar, ge exempel pa ett sadant.

. Anteckna alla svar ordagrant.

13. Ordforrad (WPPSI)
. Bilduppgifter 1-3 i stora Spiralblocket. Verbala uppgifter 4-25 i manualen, sid. 181.
. Alla borjar med uppgift 1.
. Avbryt efter 5 nollpodngssvar i foljd fran och med uppgift 4.
. Vid behov: ”Forklara hur du menar”, ”Berétta mer”.
. Skriv ner svaren ordagrant.

14. Geometriska monster (WPPSI)

. Lilla spiralblocket + kopieringsark, manualen sidan 110

. Ytterligare uppmaningar som fér ges vid behov: ” Peka pa den rétta”, ”Gor sa bra du kan”

o Alla borjar med uppgift 1, denna uppgift far ocksa rittas.

. Del 1: avbryt efter 3 nollpoédngssvar, fortsétt darefter med uppgift 8.

. Del 2: avbryt efter 2 nollpodngssvar.

. Om personen inte forefaller gora sitt bésta vid figurritningen: ”Blev det precis likadant? Gor en till s lik den hér som
mojligt.”

U Podngbeddmning,

. Uppgift 8 (3p): endast en linje, minst 12 mm, avbryter inte mer dn 20 grader fran horisontalplanet.

. Uppgift 9: om linjerna ér fler eller firre 4n 2 ges noll podng pé hela uppgiften

. Uppgift 10: Bilden maste visa tva linjer som méts i rit vinkel mot varandra (rotering spelar ingen roll).

. Uppgiftl 1: Bilden méste visa tva linjer som korsar varandra

. Uppgift 12: Figuren maste vara mer rund 4n oval. Den andra figuren maste visa tre linjer som forenas i en triangel (hdrnen far
vara rundade, mellanrum far finnas).

. Uppgift 13: Figuren formad av fyra linjer och fyra horn.

Uppgift 14: Tvé korsade linjer.

Uppgift 15: Tva figurer, varav en dr formad av fyra sidor och fyra horn, den mindre figuren 4r inuti den storre, men far ga
utanfor denna.
. Uppgift 16: En forlingd sexhorning med minst en hdrnvinkel.

15. Blockménster(WPPSI)

. Sidan 145 i manualen
. Alla deltest demonstreras om det inte uttryckligen star nagot annat

Performance-del

3. Kaniner och katter (NEPSY)

. Anvind sérskilda blanketter
(] Manualen sidan 54?
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4. Figursammanséttning (WPPSI)

Sida 98 i manualen, 6 stycken pusselboxar.

Alla borjar med uppgift 1.

Avbryt efter 3 nollpodngssvar.

Tillagg till instruktionerna (vid behov): ”Du ska lagga ihop bitarna till ndgot”, ”Du bestdmmer sjdlv hur bitarna ska ligga”,
Légg dem dar du tycker att de passar bast”.

5. Bildkomplettering (WPPSI)

Bildkompletteringskort i lilla Spiralblocket, manualen sid.194

Mattligt utvecklingsstorda testpersoner borjar med dvningsexemplet. Lindrigt utvecklingsstorda testpersoner borjar med
uppgift 3.

Avbryt efter 5 nollpoéngssvar.

Vid tvetydigt svar: ”Visa var du menar”.

Tillrattavisningar som far ges vid behov, dock hogst tva ganger under uppgift 4-28: ”Ja, men vad 4r det som saknas”, ”Ja, men
nagot saknas pa sjélva bilden. Vad kan det vara”.

Anteckna svaren ordagrant.

6. Geometriska monster (WPPSI)

Lilla spiralblocket + kopieringsark, manualen sidan 110

Ytterligare uppmaningar som fér ges vid behov: ” Peka pa den rétta”, ”Gor sa bra du kan”

Alla borjar med uppgift 1, denna uppgift far ocksa rittas.

Del 1: avbryt efter 3 nollpodngssvar, fortsitt darefter med uppgift 8.

Del 2: avbryt efter 2 nollpodngssvar.

Om personen inte forefaller gora sitt bésta vid figurritningen: ”Blev det precis likadant? Gor en till sé lik den hér som
mojligt.”

Poéngbedomning,

Uppgift 8 (3p): endast en linje, minst 12mm, avbryter inte mer 4n 20 grader fran horisontalplanet.
Uppgift 9: om linjerna é&r fler eller férre dn 2 ges noll podng pa hela uppgiften

Uppgift 10: Bilden maste visa tva linjer som mots i rit vinkel mot varandra (rotering spelar ingen roll).
Uppgiftl 1: Bilden maéste visa tva linjer som korsar varandra

Uppgift 12: Figuren maste vara mer rund 4n oval. Den andra figuren maste visa tre linjer som forenas i en triangel (hdrnen far
vara rundade, mellanrum far finnas).

Uppgift 13: Figuren formad av fyra linjer och fyra horn.
Uppgift 14: Tva korsade linjer.

Uppgift 15: Tva figurer, varav en dr formad av fyra sidor och fyra horn, den mindre figuren 4r inuti den storre, men far ga
utanfor denna.

Uppgift 16: En forlingd sexhorning med minst en hdrnvinkel.

7. Ga i rummet

. Testledaren demonstrerar forst en rutt i rummet, darefter far test upprepa den
. Rutten gar till fyra olika stéllen i rummet (t.ex. dorr, soffa, dator, bord)
8. Labyrint (WPPSI)

. Labyrinthéfte, manualen sidan 164.

o Mattligt utvecklingsstorda borjar med labyrint 1, lindrigt utvecklingsstorda borjar med labyrint 3A.

. Avbryt efter 2 nollpodngssvar

. Hjalp som far ges en géng vid forsta labyrinten som presenteras (vid behov): ”Forsok att inte rora vid kanterna. Hall dig i
mitten av vigen”, ”Du maste halla dig pa vigen”, “Rita hela vigen fram till tradet”.

. Hjélp som fér ges en gang vid vilken labyrint som helst: ”Stanna inte. Fortsétt gé tills du hittar ut.”, ”Borja inte om fran
borjan. Fortsétt harifran”,”Du ska borja hér”, ”Rita hela vdgen fram till tridet. Du maste gé dnda ut”.

. Om en lindrigt utvecklingsstord inte klarar labyrint 3 utan anméarkning vid bada forsdken, ge da forsok 1A och 2B. Tillatna fel

labyrint 3A: 1, labyrint 3B=0.
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9. Aritmetik (WPPSI)

Manualen s. 156
Bilduppgifter 1-7 i stora spiralblocket, Rakneuppgifter 8-11 i manualen (+ nio klossar), Verbala uppgifter 12-23 i manualen.

Mattligt utvecklingsstorda borjar med uppgift 1, lindrigt utvecklingsstorda borjar med uppgift 8. Om testpersonen ej klarar
uppgift 8 eller nio, ge da uppgift 10 och 11 for att sedan g tillbaka till uppgift 1-7.

. Avbryt efter 5 nollpoéngssvar.

10 Blockménster(WPPSI)

. Sidan 145 i manualen
. Alla deltest demonstreras om det inte uttryckligen star ndgot annat
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