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Forord

Hensikten med denne studien er & belyse foreldrene til barn med Downs syndrom (DS) sitt
mote med helsevesenet. DS er blant de vanligste arsakene til intellektuell utviklingshemming.
Pa bakgrunn av en gkt risiko for enkelte andre diagnoser har barnet et okt behov for kontroller
1 helsevesenet, foreldre til barn med DS er séledes 1 hyppig kontakt med helsevesenet. Denne
tematikken vekker personlig interesse da jeg har et naert familiemedlem med

dobbeltdiagnosen Downs syndrom og autisme.

Jeg motte min veileder Claus Klingenberg pa en undervisningstime pa sykehuset hvor vi
snakket om tematikk til masteroppgaven. Han kom da med ideen til prosjektet, og sa ja til &

vare min veileder.

Prosjektet startet hosten 2018 med a lage prosjektbeskrivelse. Det ble ogsa opprettet kontakt
med et medlem av Norsk Nettverk for DS (NNDS) for hjelp til utforming av oppgave og

sperreskjema. Sperreskjemaet ble utformet pd SurveyMonkey.

Jeg onsker & rette en stor takk til veileder Claus Klingenberg for god veiledning med gode
tilbakemeldinger og rad under hele prosjektet. Samt en takk til Anne Grethe Einang for hjelp

ved utforming av sperreskjema, og tilgang til publiseringsplattform.

Planlegging av studien er gjort i samarbeid med veileder. Jeg har selv stétt for utformingen av
sperreskjemaet, men med gode rid og ideer fra veileder Claus Klingenberg og
prosjektmedarbeider fra NNDS Anne Grethe Einang. Klingenberg har serget for seknad til
REK om godkjenning. Studien er skrevet av undertegnede, og jeg har selv statt for

analysering og tolkning av data.
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Sammendrag

Bakgrunn

Arlig fodes ca 70-80 barn med Downs syndrom (DS) i Norge. Disse har en okt prevalens av
komorbiditeter, og som folge av dette et okt behov for oppfelging i helsevesenet. Flere land
har utviklet anbefalinger for hva som ber folges opp hos individer med DS. Hypotesen bak
oppgaven er at barn med DS ikke folges tilstrekkelig opp i norsk helsevesen. Arsaker til dette
kan vere bade knyttet til kunnskaper og holdninger fra foreldre, helsepersonell eller
myndigheter. Denne oppgaven vil belyse hvor tilfreds foreldre til barn med DS er i motet med

helsevesenet.

Materiale og metode

Studien er bygd pé en sperreundersegkelse og referansesek. Sperreskjemaet ble utformet i
samarbeid med NNDS og lagt ut pa deres private gruppe pa Facebook. Det bestar
hovedsakelig av lukkede spersmal med kategoriske svaralternativ. Svarene ble analysert i
SPSS med deskriptiv analyse. Kjikvadrat og Fishers eksakte test ble benyttet av statistiske

analyser.

Resultater

Det var 181 respondenter (foreldre til barn med DS) som besvarte speorreskjemaet, 174 av
disse hadde barn i alder 0-20 ér og ble inkludert i videre. 161 foreldre besvarte del 2 av
sperreskjemaet, og 157 foreldre fullferte skjemaet. 110/161 foreldre anga a vere forngyd eller
veldig forneyd med oppfelgingen hos fastlegen, 87/161 hos barnelege/hab.tjeneste og

109/161 hos annen legespesialist. Ved kunnskapsnivé angir 57/161 at det er bra eller veldig
bra hos fastlege, 112/161 hos barnelege/hab.tjeneste og 88/161 hos annen legespesialist.
Under 40% av foreldrene har opplevd behandlingssvikt og under 35% har ikke hatt negative

opplevelser i matet med helsevesenet.

Konklusjon

De fleste foreldre til barn med DS er forngyd i metet med helsevesenet. Det er fa som har hatt
negative opplevelser, og under halvparten har opplevd behandlingssvikt pa bakgrunn av
diagnosen DS. Det er likevel ca 40% som rapporterer om negative opplevelser pa bakgrunn
av darlig kunnskap og holdninger. Denne studien indikerer at til tross for et godt helsevesen i

Norge er det fremdeles behov for gkt kunnskap om DS og eventuelle tilleggsvansker.



Begrepsavklaringer

DS — Downs Syndrom

RHABU — Regionsenter for Habiliteringstjenesten for Barn og Unge 1 Helse Ser-Ost
NNDS — Norsk Nettverk for Downs syndrom
ASD — Autisme Spekter Forstyrrelse

OSAS — Obstruktiv Sevn Apne Syndrom
CHD — Medfedt hjertefeil

AVSD — Atrioventrikuler septumdefekt
VSD - Ventrikkel septum defekt

ALL — Akutt lymfatisk leukemi

AML — Akutt myelogen leukemi

PU — Psykisk utviklingshemming

GOR — Gastrogsofagal refluks

REK — Regionale komiteer for medisinske og helsefaglige forskningsetikk
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1 Innledning

1.1 Motivasjon

Det finnes fra tidligere en rekke studier om fosterdiagnostikk og om forskjellige medisinske
aspekter ved Down syndrom (DS). Det er imidlertid fa studier som har sett p4 hvordan
foreldrene til barn med DS, i denne sammenheng «brukere» av helsetjenester, oppfatter sitt
mete og ivaretagelse innen primar- og spesialisthelsetjenesten. Motivasjonen for denne
oppgaven er & sette et gkt fokus pa familiene til barn med DS i samfunnet, samt gke
helsepersonellets forstéelse for hvordan mennesker med et syndrom eller annen

utviklingshemming skal ivaretas.

Denne studien vil ta for seg brukerperspektiv og medisinsk oppfelging av barn med DS. Vi
har utformet et sporreskjema med hensikt om a besvare disse spersmélene, og saledes fi et
inntrykk av hvordan foreldre til barn med DS blir mett i helsevesenet, og hvordan
oppfelgingen er i Norge. Studien bygger pd en hypotese om at kunnskapsnivéet og holdninger
til helsepersonell har et forbedringspotensial, og at en belysning av dette temaet kan vare med

a bidra til en eventuell forbedring.

1.2 Medisinsk informasjon og oppfelging av barn med Downs

syndrom

Downs syndrom (DS), ogsa kalt trisomi 21, er den vanligste enkeltstdende arsak til
utviklingshemming (1-3). Det er flere arsaker til DS. I omtrent 95% av tilfellene skyldes det
et ekstra kromosom pa kromosompar 21, det kalles ogsa en fri trisomi 21. Det ekstra
kromosomet skyldes en feil i celledelingen ved befruktningen, og er saledes tilfeldig oppstatt.
Personer med DS og en fri trisomi har totalt 47 kromosomer i hver celle. I 4% av DS-
tilfellene er arsaken en translokasjon, hvor et ekstra kromosom 21 har festet seg pa den lange
armen av et annet kromosom, oftest kromosom 14 eller 21 (4, 5). Denne translokasjonen
kalles Robertsonsk translokasjon, den oppstér sporadisk i de fleste tilfeller, men en av
foreldrene kan vaere berer for translokasjonen (5). I omtrent 1% av DS-tilfellene er drsaken
en mosaikk der det forekommer et ekstra kromosom 21 og saledes 47 kromosomer i enkelte
celler, mens de resterende cellene har 46 kromosomer (1, s.3). De som har denne formen har

ofte en mildere fenotype, altsé uttrykk av syndromet bdde utseende- og funksjonsmessig.
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Felles for alle former for DS er en forsinket intellektuell utvikling og utseendemessig
karakteristiske trekk i varierende grad. Eksempler pa karakteristiske trekk er smale og
skréstilte gyer, flatt bakhode, sma orer, tilsynelatende stor tunge, kort og bred nese,
tverrgadende hudfold i hadndflaten og hemmet vekst. De aller fleste har en grad av psykisk
utviklingshemming (PU) som kan variere fra mild til alvorlig. Dette vil ha betydning for

omsorgsbehovet og pleiebehovet til den enkelte pasient med DS.

Genetisk veiledning er et tilbud til foreldre til barn med DS som gis fer eller etter fodsel.
Hensikten er & gi informasjon om den genetiske tilstanden og gi en gkt forstéelse av hva det
innebarer. Dersom en kvinne har okt risiko for a f& et barn med trisomi eller at barnet far

pavist dette etter fadsel, ber det tilbys genetisk veiledning.

Arlig fodes omtrent 1/700-1000 barn med DS, risikoen for 4 fa et barn med DS eker med
okende alder hos mor. Likevel fodes de fleste barn med DS av medre under 35 ar av den
grunn at flere kvinner far barn nér de er under 35 ér (1, 5, 6). Da det er stadig flere kvinner i
30- og 40-arene som far barn, samt en gkt overlevelse hos nyfedte med DS har forekomsten
holdt seg stabil til tross for prenatal testing og flere aborter (2, 7). I Norge fedes omtrent 70-
80 barn med DS arlig (8). I folge medisinsk fedselsregister var det i 2018 totalt 130 fedsler av
barn med DS; 54 av disse var nemndbehandlet abort (ikke-levende fedt), to var dedfedte og
det var til sammen 74 levendefedte barn med DS (9). Forventet levealder til personer med DS
er gkende, og i lepet av de siste 30 drene har forventet levealder doblet seg (10). I dag er
gjennomsnittlig levealder 55 ar og rundt 10% lever til over 70 ar (11). Dette gir en okt

prevalens av personer med DS, og medferer séledes et okt behov for helsehjelp (7).

Til tross for at DS er den vanligste enkeltstdende arsaken til PU, er det en sjelden tilstand.
Dette gjor det vanskelig for mindre kommuner & opprettholde et tilstrekkelig godt helsetilbud
for disse barna. Det er estimert at 37% av dedsfallene til personer med utviklingshemming
kunne vaert unngatt ved bedre oppfolging fra helsevesenet (12). Det anbefales derfor

regelmessig oppfolging av spesialisthelsetjenesten, i tillegg til de kommunale tjenestene.

I Norge ble det i 2017 laget en retningslinje av regionsenter for habiliteringstjenesten for barn
og unge 1 Helse Ser-Ost (RHABU). Retningslinjen har som mal & bidra til god kvalitet og
bedre likeverdighet i spesialisthelsetjenestens tilbud (1, s. 3-5), samt forhapentligvis & bidra
til bedre oppfelging i kommunal helse- og omsorgstjeneste. Retningslinjen er laget som en

veileder, og kommunene er saledes ikke pliktig til & folge dette opp.
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RHABU sin retningslinje har vart et av hovedgrunnlagsdokumentene for oppgaven. Den tar
for seg hvilke komorbiditeter og tilleggsvansker et barn med DS kan ha, og kommer med
anbefalinger for hvordan barn med DS ber folges opp. Det er i retningslinjen presentert en
tabell med anbefalinger for hva og hvor ofte ulike tilstander ber kontrolleres og folges opp av
helsetjenesten (vedlegg 1). RHABU sin retningslinje tar for seg flere av
spesialisthelsetjenestens oppgaver, og det anbefales at hvert enkelt barn med DS har en
kontaktperson innenfor habiliteringstjenesten. De fleste tjenestene som barn med DS og deres
familier har behov for er det dog kommunen som har hovedansvar for, men

habiliteringstjenesten ber ettersporre om de arlige kontrollene gjennomferes.

DS assosieres med gkt risiko for flere medisinske tilstander, det er viktig at foreldre til barn
med DS er klar over mulige tilstander deres barn har en ekt risiko for & fa, slik at de kan

oppdages og behandles i tide.

1.2.1 Somatisk komorbiditet ved Downs syndrom

Personer med DS kan ha nedsatt celluleer og humoral immunitet som medferer okt forekomst
av infeksjoner. Andre eksempler pé tilstander man ser okt forekomst av er autoimmune
sykdommer som hyper- og hypotyreose, misdannelser i mage- og tarmsystemet, sykdom 1
sanseorganer som gyne og ore, obstruktivt sgvnapnesyndrom (OSAS), atlanto-aksial
instabilitet og malokklusjon, epilepsi og medfedt hjertefeil (1, 2, 11, 13). De har ogsa en okt

risiko for overvekt forarsaket av redusert basal metabolisme, og mangel pa metthetsfolelse

(7).

Omtrent halvparten av barn med DS har medfedt hjertefeil, den hyppigste tilstanden er
atrioventrikuler septumdefekt (AVSD) fulgt av perimembranes ventrikkel septum defekt
(VSD) (5, 14). Noen av barna opereres tidlig i livet, mens andre har hjertefeil uten
nevneverdig klinisk betydning. Dog vil de fleste med medfedt hjertefeil ha behov for
kardiologisk oppfelging over flere ar (7, 15). Fem ars overlevelse for barn med badde medfedt
hjertefeil og ekstrakardial malformasjon pa 80,6%, mens hvis barnet ikke har disse tilstandene
er det fem ars overlevelse pa 97,4% (14). Tidlig screening er essensielt for & oppdage

tilstander som kan behandles.

Syn og hersel er viktig for sprik, emosjoner og utvikling hos barnet, og en defekt her kan
forsinke utviklingen hos barn med DS 1 gkt grad. Malokklusjon av tenner kan ogsa pavirke

daglige aktiviteter som tygging, svelging og tale. Oppfelging av logoped samt regelmessige
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kontroller hos tannhelsetjeneste er derfor nedvendig (1, 5, 13). Sevnforstyrrelser forekommer
oftere hos barn med DS, og 30-66% av barn med DS utvikler OSAS sammenlignet med 1-2%
i den generelle populasjonen (1, 5). Epilepsi ses hos 8-10% av de med DS, vanligste formen

er infantile spasmer som oppstar ferste levear (1, 7).

Barn med DS har 10-20 ganger okt risiko for a fa leukemi sammenlignet med generell
populasjon, den vanligste leukemiformen er akutt lymfatisk leukemi (ALL) og akutt
myelogen leukemi (AML) (16). Okt forekomst av AML er assosiert med de fem forste
levearene. De har ogsé en okt risiko for testikkelkreft, og &rlige kontroller hos gutter med DS

er anbefalt fra 15 ars alder.

Residiverende luftveisinfeksjoner er vanlig hos mennesker med DS, og sykdommer i
luftveiene er hovedarsaken til innleggelse pa sykehus (6, 7). En kan ogsa rettferdiggjore
regelmessig screening for celiaki hos barn med DS. Dette fordi insidensen av cgliaki hos
personer med DS er ti ganger hoyere enn den generelle befolkningen. Ubehandlet celiaki kan
fore til anemi, forsinket vekst og utvikling, samt osteoporose og malignitet. I folge Weijerman
et al. ber et barn med DS som tester positivt for HLA-DQ2 eller DQ8 monitoreres for
transglutaminase antistoffer hvert tredje ar fra de er 3 &r gamle (7). Til sammenligning
anbefaler RHABU screening for celiaki ved 15 maneders alder, og deretter arlig dersom
barnet er positivt for HLA-DQ2 eller DQ8 (1). Andre eksempler pa sykdommer i mage-tarm
trakten som forekommer hyppigere hos personer med DS sammenlignet med den generelle
befolkningen er medfedt duodenal atresi, reflukssykdom og anal stenose. Mange barn med

DS plages ogsd med kronisk obstipasjon, magesmerter og residiverende diare (5).

1.2.2 Psykiatrisk komorbiditet ved Downs syndrom

Mennesker med PU har en gkt risiko for psykiske lidelser som angst og depresjon. Personer
med DS har imidlertid en lavere forekomst av psykiske lidelser sammenlignet med andre
personer med intellektuell utviklingshemming, de har derimot en hoyere forekomst av

psykiske tilleggsvansker enn den generelle befolkningen (1, 17).

Diagnostisk overskygging er et begrep som brukes nar komorbide tilstander
underdiagnostiseres grunnet en annen kjent grunnlidelse. Eksempler pa dette er psykiske
lidelser og/eller ADHD eller autismespekterforstyrrelser (ASD) vektlegges 1 mindre grad hos
en person med DS (1). Dette kan saledes fore til underdiagnostisering og underbehandling av

de psykiske lidelsene. Studier indikerer at 5-10% av de med DS ogsa tilfredsstiller
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autismediagnosen, noe som kan bidra til en hagyere grad av funksjonsnedsettelse og

atferdsvansker (1, 5, 18).

Hos barn med DS under 20 ar ses angstlidelser og atferdsvansker hyppig, mens hos eldre barn
med DS ses depresjon hyppigere. Symptomer pd depresjon hos personer med DS kan
representere seg pa en annen mate enn den generelle befolkningen da de med DS kan ha
vansker for & uttrykke seg verbalt (17). Barn med ASD eller ADHD har en hgyere risiko for
depresjon eller angst-lidelse sammenlignet med andre barn med PU (19), noe som er
interessant da mange personer med DS ogsd har symptomer som tilfredsstiller diagnosen

ADHD eller autisme.

Hos eldre med DS er demenssykdom fremtredende, og studier indikerer pa at Alzheimer
sykdom kan starte allerede i 30-arene. Siden personer med DS i dag lever lengre er det
forventet at omtrent 70% av alle med DS utvikler demens (5, 10). Personer med DS

representerer den sterste gruppen av individer med tidlig Alzheimer diagnosen i USA (10).

1.2.3 Oppfolging av personer med Downs syndrom

Nederland og USA har publisert anbefalinger som gir bakgrunn for oppfelging til barn og
voksne med DS. Bakgrunnen for den nederlandske anbefalingen er at barn med DS né lever
lengre, og medisinsk oppfelging er saledes viktig for & sikre god livskvalitet (7). De har 1
likhet med RHABU laget en tabell for anbefalte screeningstester hos barn med DS (vedlegg
2), utformet pd bakgrunn av de ulike spesifikke utfordringene et barn med DS kan ha.
Nederlandske og amerikanske anbefalinger har mange likheter, men er utformet pé ulike
omrédder. Den amerikanske anbefalingen legger blant annet vekt pa arlige blodprever med
differensialtelling og stoffskifteprover (7, 20). I likhet med den norske og nederlandske

studien anbefales regelmessig oppfelging av syn og hersel.

De nederlandske og amerikanske anbefalingene tar for seg flere medisinske problemstillinger
enn den norske, og anbefaler blant annet screening for OSAS med polysomnografi ved 3-4 érs
alder. Ut fra RHABU sin litteraturgjennomgang og faglige diskusjon ensker de ikke &
anbefale generell screening for OSAS hos alle med DS, men pé individuell indikasjon (1). En
ma ta i betraktning at ulike land har ulike rutiner og retningslinjer for oppfelging, og fokuset
pa oppfelging av barn med funksjonshemming er varierende. Det er viktig & merke seg at selv
om et barn med DS er utsatt for enkelte sykdommer som gir gkt behov for oppfelging, er barn

med DS utsatt for de samme problemstillingene som et barn uten denne diagnosen.
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1.3 Brukerperspektiv i mgte med helsevesenet

Brukerperspektiv eller brukeropplevelser handler om brukerens opplevelser og erfaringer ved
for eksempel ulike helseinstitusjoner; man skal se saken fra brukerens side. En bruker
defineres som en person som benytter seg av relevant tjenester. Det er en okt forstaelse av at
deltakelse fra pasienter og parerende ved planlegging av prosedyrer og behandling kan styrke

helsesystemet (21).

De siste drene er det blitt okt fokus pa brukerperspektiv og brukermedvirkning 1 helsevesenet,
og da serlig innen psykisk helsevern. Brukermedvirkning er en lovfestet rettighet fra
helsedirektoratet, og 1 Helsedirektoratets strategi for 2014 — 2018 er brukermedvirkning et
prioritert omréde (22). Det vil si at pasienter og ogsa parerende har rett til & vaere med pa &
utforme behandling, men det betyr ikke at behandleren fratas sitt ansvar. En viktig faktor for
brukermedvirkning er god kommunikasjon mellom helsepersonell og pasient. Helsepersonell
m4 vise evne til 4 lytte og til 4 ta pasienten pé alvor. Brukermedvirkning omfatter begrepene
brukerperspektiv, brukerdialog og brukerstyring som en helhet (23). Man skal bade se

situasjonen fra brukerens side, og la brukeren vere med pa & ta beslutninger for egen helse.

Mennesker med DS kan ha flere og komplekse medisinske og sosiale behov. Ivaretakelse av
behovene kan fore til en utfordring for foreldre og forsergere. For & gke barnets og
foreldrenes psykiske og fysiske helse er det derfor viktig med ivaretakelse av deres behov i
mote med helsevesenet. Foreldre til barn med autisme har i tidligere studier vist et hoyere
stressniva enn foreldre til et barn med normal utvikling. Dette er relevant da 5-10% av de med

DS ogsé tilfredsstiller autismediagnosen (1, 24).

Docherty et al. publiserte 1 2018 en studie om forholdet mellom helsepersonell og fedre til
barn med DS, hvor de utferte et intervju etter et standardisert sporreskjema. Fedrene fortalte
om béde positive og negative opplevelser, og det viste variasjon ut fra hvem i helsevesenet
fedrene meotte. De fortalte likevel om opplevelser med negative holdninger fra leger, samt en
folelse av 4 ikke bli inkludert pd samme mate som moren til barnet. En bekymring til fedrene
som deltok i studien var ogsd mangel pd oppfelgende helsearbeid, samt bekymring for
langsiktig helsehjelp (24). Det var kun syv deltakende fedre i denne studien, og sdledes ikke
generaliserbar til en sterre populasjon. Alder og helsen til deres barn ble heller ikke nevnt

ytterligere.
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Fra tidligere studier utfort hos foreldre til barn med funksjonshemming kommer det fram at
foreldre ofte sliter med & fa rett medisinsk stette og hjelp (25, 26). Foreldrene ma ofte
redusere egen arbeidskapasitet for & folge opp barnet, og serge for at deres barn far forsvarlig
oppfelging fra samfunnet. Det er vist at mennesker med funksjonsnedsettelse har redusert
tilgang til helsevesenet, samt dérligere kvalitet pa ytelsene (26-28). Prevalensen av mennesker
med funksjonsnedsettelse gker, og det er saledes en ekende andel av mennesker som ikke far
den helsehjelpen han eller hun trenger (29). Det er ogsa studier som indikerer at barn med DS
opplever en lavere involvering i helsetjenester sammenlignet med barn med en annen

funksjonshemming og folgelig den generelle populasjonen (30, 31).

Kvaliteten og tilgangen pé helsetjeneste reduseres dersom personen har et mer komplekst
bilde av funksjonsnedsettelse med komorbiditeter. Andre faktorer som spiller inn pa
tilgjengeligheten til helsehjelp er sosiodemografiske variasjoner, kjonn, fattigdom og
familiestruktur (32). Nar man ser pé faktorer for 4 bedre helsevesenet for personer med
funksjonsnedsettelse gér okt arvakenhet og kunnskap, bedre kommunikasjon og en bedre
politikk igjen som relevant punkter. Brukerperspektiv er saledes en viktig faktor 4 ha et okt

fokus pé innenfor helsevesenet.

1.4 Sporreskjema i forskning - validitet og reliabilitet

Sperreskjema er en mye brukt metode i forskningssammenheng, det kan brukes alene eller
som et ledd i for eksempel kliniske eller epidemiologiske studier (33, 34). Det er en enkel og
effektiv metode for 4 administrere og samle data fra deltakere i en studie. Hovedmalet for et
sporreskjema er & hente inn relevant informasjon fra flest mulige respondenter, det er ogsé
onskelig at respondentene fullforer skjemaet i den grad det lar seg gjore. Ved innhenting av
data er det onskelig med tilfeldig deltakelse, samt en hey svarprosent, slik at svarene kan

generaliseres (34).

Selvadministrering av sperreskjema er den mest populare metoden i studier (35). Man kan da
samle data via epost, postboks eller sosiale medier. Det er kostnadseffektivt og man kan né ut
til flere respondenter. Det er ved denne metoden ekstra viktig & tenke pa utformingen av
sporsmélene Du kan bruke &pne eller lukkede spersmal, eller en kombinasjon av begge. Apne
spearsmal vil gi respondenten mulighet til & gi lengre og mer detaljerte svar, samt gi sitt

perspektiv pa spersmalet. Det vil derimot vaere mer tidskrevende & analysere denne type data.
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Lukkede spoarsmaél er lettere & administrere og analysere statistisk, det vil ogsa &pne for flere

respondenter i studien.

En annen metode er intervju. Intervju kan gjeres over telefon, data eller ansikt til ansikt.
Denne metoden tillater deltakelse fra intervjueren, og en kan oppklare eventuelle
misforstaelser rundt et spersmal. Det er derimot en tidskrevende metode, det vil ta lengre tid &
na ut til flere respondenter, og det vil vere tidskrevende & gjore analyse av denne type data.

Hvilken metode som er best egnet avhenger av hva spersmalet i studien er.

Ved utforming av et sporreskjema er det relevant & tenke pé validitet og reliabilitet. Validitet
betyr at noe er gyldig eller «sant». Man kan dele det inn i intern og ekstern validitet, hvor
intern validitet sier noe om resultatene er gyldige for utvalget, og ekstern validitet sier noe om
overferingsverdien til resultatene (36, s. 38). Et validert sperreskjema er et skjema som maler
det man ensker & méle, og det er gjennomgatt en systematisk kontroll av sperreskjemaet. Man
har da tatt bort det en klarer av systematiske og tilfeldige feil, og man kan regne med at
svarene blir valid. Reliabilitet vil si at metodene kan etterproves, og at spersmélene har en

palitelighet.

Det er onskelig for et sporreskjema at det bade er hoy validitet og reliabilitet. For & sikre en
hey validitet ber sparreskjemaet utledes fra kvalitative intervjuer, teorier og/eller
litteraturgjennomgang (33, 37). Nar sperreskjemaet er ferdigstilt bor det forst testes ut pa et
lite utvalg, for man benytter skjemaet for sterre utvalg. Validitet kan ikke fastsettes ved forste
utkast av et sparreskjema, men ber méles i forbindelse med bruken av skjemaet. Méling av

validitet er en tidkrevende prosess.
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2 Materiale og metode

Studien er bygd pé referansesgk og en sperreundersgkelse. Den er kvantitativt gjennomfert da
sparreskjemaet er utformet hovedsakelig med lukkede spersmal, men det er ogsa mulighet for

4 svare med fritekst.

2.1 Referansesgk

Da jeg utarbeidet sparreskjemaet hosten 2018 sokte jeg etter relevant litteratur pa PubMed.
Sekeordene som ble brukt var "Trisomy” eller "Down syndrome”, ”Survey” eller
’questionnaire” og “’parents”. Artikler fra inntil ti ar tilbake i tid ble sett n&ermere pa. Videre

ble artikler valgt ut etter hva som syntes relevant for studien etter tittel og deretter abstrakt.

Det var fa artikler som omhandlet sporreskjema om DS spesifikt, og tidligere utforte
undersokelser var kvalitativt utformet. Det var likevel flere artikler om DS hvor vi kunne se
pa medisinsk informasjon, samt et par artikler som anbefalte oppfelging for personer med DS.
Ut fra disse artiklene ble det sett pa relaterte artikler. Til sammen ble 15 artikler brukt videre i
studien fra dette soket for & hente relevant informasjon til hjelp for utforming av

sperreskjemaet.

I forbindelse med videre arbeid med oppgaven som startet i oktober 2019 da sperreskjemaet
var besvart, ble det gjort nye sok i PubMed. Det ble na sekt litt bredere, og ordet
funksjonsnedsettelse ble brukt fremfor DS. Felgende ord ble brukt i pafelgende sok:

- ”parental experience and child and disability”

- ”parental experience and child and down syndrome”
Annen relevant litteratur ble funnet via usystematiske sek pé ulike nettsider, blant annet

Helsedirektoratet og Folkehelseinstituttet.

2.2 Utforming og distribusjon av spgrreskjemaet

Sperreskjemaet ble utformet i samarbeid med min veileder og Anne Grethe Einang fra Norsk
Nettverk for Down Syndrom (NNDS). Einang bidro med inspirasjon og tips til hva som
kunne vert interessant & undersoke, samt eksempler pé spersmél som kunne brukes. Einang
bidro ogsé med sitt kontaktnett innenfor NNDS og habiliteringstjenesten for & gjore

oppmerksom pé at undersgkelsen 14 ute pa Facebook. Av brukerrepresentanter ble
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sparreskjemaet vist fram til en forelder til et barn med DS, dette for vurdering av forstéelse og

spersmalsinnhold.

I juni 2019 var sperreskjemaet ferdig utformet i elektronisk format (SurveyMonkey). Det ble
da publisert pd NNDS sin private gruppe pd Facebook med hjelp av Karianne Hjernevik Nes
som er blant de ansvarlige for denne gruppen. NNDS har et medlemstall p i overkant av
4000 personer. Medlemmer kan vare parerende og andre engasjerte, og sdledes har ikke alle
medlemmer et barn med DS. Sperreskjemaet 1a dpent pd Facebook i underkant av fire
méneder. I lopet av denne tiden ble det gjennomfert tre purrerunder for vi lukket

sperreskjemaet i oktober 2019.

Sperreskjemaet bestod av totalt 18 spersmal fordelt i tre kategorier (vedlegg 3). Det er
utformet med avkrysningssvar, hvor foreldrene avhengig av spersmalet kan krysse for et eller
flere alternativer. Ved spersmélene knyttet til brukerperspektiv er det hovedsakelig brukt
Likert skala.

Forste del av skjemaet gir bakgrunnsinformasjon om barnet. Spersmaélene er utformet slik
at de gir en pekepinn av barnets funksjonsniva. Her sper vi blant annet om alder, kjonn, ulike
tilleggsdiagnoser, om barnet har verbalt sprak og om barnet tar initiativ til aktiviteter. Under
spersmélet om alder har vi benyttet oss av svaralternativer med aldersgrupper framfor &
sperre om spesifikk alder, dette av hensyn til personvern. Foreldrene hadde mulighet for &
skrive spesifikk alder i kommentarfelt. Valg av tilleggsdiagnoser baserer seg pd informasjon
om vanlige komorbiditeter fra referansesoket, og RHABU sin retningslinje for oppfelging av

barn med DS.

Andre del av sporreskjemaet gir mer spesifikt inn pé opplevelser i mote med helsevesenet.
Foreldrene fikk mulighet til & skrive et mer utdypende svar dersom de folte det opprinnelige
spersmalet ikke dekket dette. Matrisespersmaélene ble utformet med fokus pa metet med
helsevesenet, oppfolging og foreldrenes inntrykk av holdningene i helsevesenet. Det blir spurt
spesifikt om barnet folges opp med arlige kontroller av stoffskifte, horsel og syn. Valget av
akkurat disse kontrollene er gjort pa bakgrunn av retningslinjer for oppfelging av barn med
DS (1, 20). Den siste delen gir informasjon om det var mor eller far som svarte pa
sparreskjemaet og hvilken helseregion de tilherer. Foreldrene fikk her mulighet til & gi

tilbakemelding pé sperreskjemaet.
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SurveyMonkey ble brukt for & utforme, samt utgi sperreskjemaet. De framstilte ogsa
resultatene i form av tabeller og skjemaer. Flere av tabellene er brukt under resultater i
studien. Det er ogsd utformet egne tabeller og grafer ved hjelp av statistikkverktayet SPSS.

Dette for & muliggjere noe mer avansert statistikk enn det SurveyMonkey lar oss gjore.

2.3 Statistisk analyse

Dataen ble overfort fra SurveyMonkey til excel hvor den ble klargjort til & viderefores til
SPSS. I arbeidet med analysen ble det i hovedsak brukt deskriptive metoder for & beskrive
funnene. For & sammenligne ulike funn i studien er det brukt kjikvadrat-test og Fishers
eksakte test. Kjikvadrat-test brukes for & underseoke om det er en statistisk signifikant
sammenheng mellom to variabler med nominal data, men dersom en eller flere celler har
forventet verdi under fem har vi brukt Fishers eksakte test. Denne studien bestér hovedsakelig
av nominal og ordinal data og séledes er ikke t-test eller pearsons korrelasjon brukt da disse

avhenger av minst en data med kontinuerlig variabel.

2.4 Etikk og personvern

I sperreskjemaet blir det ikke angitt navn, fedselsdato, bosted eller eksakt alder. Vi vurderte
det dithen at bakgrunnsinformasjonen som innhentes ikke kan bli brukt for identifisering av
personen. I folge meldeskjema for behandling av personopplysninger (NSD) var det derfor
ikke nedvendig & sende soknad om godkjenning (vedlegg 4). Studien ble ogsa fremlagt for
vurdering ved Regionale komite for medisinsk og helsefaglig forskningsetikk (REK), som
vurderte det dithen at det ikke var nedvendig med formell seknad (vedlegg 5).
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3 Resultater

Antall respondenter

Det var 181 personer som besvarte sporreskjemaet. Av J—
——

disse ble 174 personer inkludert videre i studien pé
Ekskludert > 20 ar

(n=7)

bakgrunn av alder. Vi valgte & inkludere barn til og med

20 ar, og ekskludere de som var over 20 ar. Dette pd -
Antall inkludert i

bakgrunn av at studien hovedsakelig var beregnet pa barn studien (n = 174)

fra 0 til 18 &r (figur 1). Av de som ble inkludert var det

174 (100%) som fullferte forste del av sparreskjemaet og

161 (92,5%) personer fullforte andre del. P4 den tredje e
sperreskjemaet (n = 157)

delen av sperreskjemaet svarte 157 (90,2%) foreldre av de

inkluderte i studien. Det var flest madre (143/157; 91%)

Figur 1 - respondenter pa sparreskjema

som besvarte sperreskjemaet. En overvekt av

respondentene tilhorte spesialisthelsetjenesten i Helse Ser-@st (58%).

3.1 Del 1: Bakgrunnsinformasjon om barnet

Hovedtyngden (41,4%) av foreldrene som svarte hadde barn i alderen 4 til 9 &r. Median alder

var 7-9 ar. Kjennsfordeling, alder pa barn og tilleggsdiagnoser presenteres i tabellene 1-3.

Tabell 1 — Kjonnsfordeling

Frekvens Prosent (%)
Jente 82 47,1
Gutt 92 52,9
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Tabell 2 — Aldersfordeling

Frekvens Prosent (%)
0-3 ar 45 25,9
4-6 ar 36 20,7
7-9 ar 36 20,7
10-12 ar 24 13,8
13-17ar 25 14,4
18-20 ar 8 4,6

Det var 130 (74,7%) foreldre som krysset av for tilleggsdiagnose hos barnet. Pa dette

spersmalet var det ogsd en mulighet for foreldrene til & kommentere om barnet hadde en

annen tilleggsdiagnose enn nevnt i spersmalet. Enkelte foreldre svarte at barnet na er frisk,

men har hatt for eksempel infantile spasmer som barn. Disse er inkludert under

tilleggsdiagnosen epilepsi i de statistiske analysene. Vi har ogsa valgt & inkludere barn som

utredes for autisme og ASD i autisme-kategorien.

Tabell 3 - Tilleggsdiagnoser

Frekvens Prosent (%)

Hjertefeil 61 35.1
Epilepsi eller infantile spasmer 8 4.6

Autisme eller ASD 7 4.0

Ore-nese-hals problematikk 49 28.2
Sevnapne (OSAS) 27 15.5
Mage-tarm problematikk 44 253
Stoffskifte sykdom 37 21.3
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Alder ved gange ble spurt om, men med kategoriske svaralternativ. Vi far derfor ikke en
eksakt gjennomsnittsalder for nar barna laerte seg & gd. De aller fleste lerte seg imidlertid & g&
i alderen 19-36 maneder (median 24-36 mnd), nér vi har selektert ut de som ikke kan ga.
Ingen av barna lerte seg & ga for de var ett &r gamle. Av de som ikke kan gi er tre barn i
aldersgruppen 4-6 ar, mens 27 barn er i aldersgruppen 0-3 ar. Figur 2 viser prosentandelen for

ndr barnet laerte seg & ga, etter vi har selektert ut de som ikke kan ga.

Hvor gammel var ditt barn da hun/han klarte a ga alene uten stotte?

30

20

Prosent

10

12-18 mnd 19-24 mnd 2-3ar 3-5ar >5ar

Figur 2 - Alder ved gange
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Barnets evne til kommunikasjon kan si noe om graden av funksjonshemming. Vi ensket
derfor & undersoke hvor mange av barna som har utviklet et godt verbalt sprék, og hvor
mange som uttrykker behov uten at de har et godt verbalt sprak. ASK star for alternativ og
supplerende kommunikasjon, og med dette menes tegn til tale, grafiske tegn, taktile/materielle
tegn og/eller handtegn. ASK kan brukes som et supplement til tale, noe 40 (23,0%) foreldre
anga at barnet deres brukte. ASK kan ogsé brukes nar barnet ikke har verbalt sprak, men som
et hjelpemiddel for & uttrykke behov, 67 (38,5%) foreldre svarte at barnet deres uttrykker
behov. 49 (28,2%) svarte at barnet har utviklet et godt verbalt sprak, mens 18 foreldre
(10,3%) svarte at barnet ikke uttrykker behov. Spraket vil pavirkes av alderen til barna da det
er naturlig at de yngre ikke har lert seg verbalt sprék enda. Ved & se pa kommunikasjonen hos
barn over eller lik 7 ar ser vi at 47/93 (50,5%) har utviklet godt verbalt sprik, og kun 3/93
(3,2%) barn utrykker ikke behov. Figur 3 viser kommunikasjonen til barnet i ulike
aldersgrupper.

Kommunikasjon hos barnet, aldersjustert

30 Hvordan
kommuniserer
ditt barn best?

[H God verbalt sprak

[l Taler og ASK

[ Uttrykker behov

[® uttrykker ikke behov

20

Antall, N

10

0-3 ar 4-6 ar 7-9ar 10-12ar 13-17ar 18-20ar

Alder pa barnet

Figur 3 - Kommunikasjon hos barn, justert etter alder
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Vi spurte ogsd om barnet tar initiativ til aktiviteter pa egenhdnd, og hvor aktiv barnet er. Dette
for & kartlegge barnets fysiske funksjon nermere. Tabell 4 og 5 fremstiller foreldrenes svar.
De fleste foreldrene som har svart pd sperreundersekelsen vil altsa beskrive sitt barn som

aktiv og at barnet tar initiativ til aktiviteter.

Tabell 4 - Initiativ til aktiviteter

Frekvens Prosent (%)
Ja 104 59.8
Av og til 49 28.2
Nei 21 12.1
Tabell 5 - Beskrevet fysisk aktivitet
Frekvens Prosent (%)
Veldig aktiv 51 29.3
Aktiv 99 56.9
Lite aktiv 24 13.8
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3.2 Del 2: Opplevelser i mgte med helsevesenet

I sparreskjemaets andre del ble det fokusert pa matet med helsevesenet. Det var 161 personer
som besvarte denne delen av sperreskjemaet, et frafall pd 13 personer fra forste del.
3.2.1 Arlige kontroller i helsevesenet

Tabell 6 illustrerer hvor ofte barn med DS gar til kontroller i helsevesenet. Tabellen viser at
de fleste foreldrene tar med seg barna til kontroll 0-2 ganger rlig, men en liten andel barn har

veart pd over ti kontroller arlig hos ulike spesialiteter (n = 14).

Tabell 6 - Arlige legekontroller

0-2 ganger arlig  3-5 ganger arlig 6-10 ganger arlig >10 ganger éarlig

Fastlege 105 (65,2%) 37 (23,0%) 13 (8,1%) 6 (3,7%)
Barnelege/hab.tjeneste 135 (83,9%) 19 (11,8%) 3(1,9%) 4 (2,5%)
Annen legespesialist 95 (59,0%) 52 (32,3%) 10 (6,2%) 4 (2,5%)
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3.2.2 Genetisk veiledning

I helsedirektoratets anbefalinger stir det at foreldre til barn med DS ber fi tilbud om genetisk
veiledning for eller etter deres barn er fodt, ettersom nar diagnosen oppdages. Dette blant
annet for at foreldrene skal fa opplysninger om barnets tilstand. Av de som har mottatt
genetisk veiledning svarte 11 (6,8%) foreldre a ha mottatt det for fodsel og 63 (39,1%) mottok
det etter fadsel. Det var 87 (54%) foreldre som anga 4 ikke ha mottatt genetisk veiledning.
Ved 4 se pa hvem som har fatt genetisk veiledning satt opp mot alder pa barnet, kan en se at
flere av de som er yngre har mottatt genetisk veiledning (figur 4). Hos barn i alderen 0-3 ar
svarer 24 (32,4%) av foreldrene at de har mottatt genetisk veiledning, mens hos barn i alderen

13-17 ar svarer kun 10 (13,5%) av foreldrene at de har mottatt genetisk veiledning.

Genetisk veiledning etter alder

Har dere
mottatt
genetisk
veiledning?

[E Nei
[ JE

25

20

15

Antall, n

10

0-3 ar 4-6 ar 7-9ar 10-12ar 13-17ar 18-20ar
Aldersgruppe

Figur 4 - Genetisk veiledning, sett mot alder pa barn
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3.2.3 Oppfolging og kontroll hos barnet

I RHABU sin veileder anbefaler de regelmessige kontroller av blant annet syn, hersel og
stoffskiftet. Ulike retningslinjer har ulike anbefalinger for hvor ofte dette ber felges opp, og

det er kun stoffskiftepraver det enes om at ber kontrolleres arlig (1, 5, 7, 20).

I var sperreundersekelse svarte 116 (72,0%) foreldre at deres barn folges opp regelmessig
med stoffskifteprover. 97 (60,2%) foreldre angir regelmessig oppfolging av hersel, og 142

(88,2%) foreldre angir regelmessig kontroll av syn.

Det ble ogsa spurt mer generelt om hvordan foreldrene opplevde tilbud om oppfelging til barn
med DS pé enkelte omrader. Spersmalet skiller ikke de ulike spesialitetene, men er ment som
et generelt overblikk p& hvordan foreldrene opplever tilbudet om oppfelging. Tabell 7 viser
hvordan foreldrene opplever oppfelgingen pé ulike omrader. De som ikke har hatt behov for
legebesok pa disse omradene krysset av pa et eget alternativ og er saledes ikke inkludert i
denne tabellen. Det var her mulighet for foreldrene til & kommentere hva de synes om
oppfelgingstilbudet. Her kommenterer flere foreldre at de ma passe pa at alle
rutinekontrollene blir fulgt selv og at flere kontroller mi ettersperres. Noen synes den lokale
oppfelgingen er svert darlig. En forelder kommenterer at han/hun ensker bedre oversikt over

hva man skal se etter hos barna og nér man eventuelt skal teste for ulike sykdommer.
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Tabell 7 - Oppfaelging i helsevesenet

Veldig bra eller bra Noytral Veldig darlig eller darlig Total, n
Sevn 29 (30.5%) 24 (25.3%) 42 (44.2%) 95
Pubertet 5(15.2%) 16 (48.5%) 12 (36.4%) 33
Magetarm 38 (37.3 %) 28 (27.5%) 36 (35.3%) 102
ONH 91 (60.7%) 34 (22.7%) 25 (16.7%) 150
Psykiatri 3 (6.7%) 15 (33.3 %) 27 (60.0%) 45
Epilepsi 7 (41.2%) 9(52.9 %) 1(5.9%) 17
Hjerte 90 (90.9%) 9 (9.1%) 0 (0 %) 99
Stoffskifte 73 (63.5%) 27 (23.5 %) 15 (13.0%) 115
Kreft 12 (60.0%) 4 (20.0 %) 4 (20.0%) 20
Syn 122 (78.7%) 23 (14.8 %) 10 (6.5%) 155

3.2.4 Tilfredshet med helsevesenet

Det er varierende hvor forneyd foreldrene er med oppfelgingen fra hhv fastlege,
barnelege/habiliteringstjeneste og annen legespesialist. Totalt sett er det en overvekt av
foreldre som er forngyd med oppfelgingen fra alle spesialiteter. Tabell 8 viser hva foreldrene
svarte pa spersmalet om hvor tilfreds de er med oppfelgingen i helsevesenet. Bade hos
fastlege og hos annen legespesialist svarte over 100 foreldre (67,7%) at de var forngyd eller
veldig forneyd med oppfelgingen. Hos barnelege/hab.tjeneste var ogsé over halvparten
forneyd, men en noe lavere prosentandel (54%). Det er folgelig hos
barnelege/habiliteringstjenesten hvor foreldrene generelt er minst forneyd med oppfelgingen i

helsetjenesten, men ogsé her er det en overvekt av foreldre som er forngyd.

Det ble ogsa spurt om hvordan foreldrene folte kunnskapsnivaet om DS var hos de ulike

spesialitetene, svarene er presentert i tabell 9. Her var det flest som var forneyd hos
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barnelege/hab.tjeneste (112/161), og faerrest som var forngyd hos fastlegen (57/161), 1

overkant av halvparten var forneyd hos annen legespesialist (88/161).

Tabell 8 - Tilfredshet med oppfolging i helsevesenet

Veldig forneyd eller forneyd

Neytral

Veldig misforneyd eller misforneyd

Fastlege 110 (68,3%)

38 (23,6%)

13 (8,1%)

Barnelege/Hab.tjeneste 87 (54,0%)

45 (28,0%)

29 (18,0%)

Annen legespesialist 109 (67,7%)

35 (21,7%)

17 (10,6%)

Tabell 9 - Kunnskapsniva i helsevesenet

Veldig bra eller bra

Neytral

Veldig darlig eller darlig

Fastlege 57 (35,4%)

52 (32,3%)

52 (32,3%)

Barnelege/Hab.tjeneste 112 (69,6%)

33 (20,5%)

16 (9,9%)

Annen legespesialist 88 (54,7%)

45 (28,0%)

28 (17,4%)
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Spersmal 14 handler om negative opplevelser i matet med helsevesenet, og om foreldrene tror
det skyldes kunnskap eller holdninger fra behandleren. Spersmalet er delt inn etter fastlege,
barnelege/hab.tjeneste og annen legespesialist. De aller fleste foreldrene rapporterte at de ikke
hadde hatt noen negative opplevelser i motet med helsevesenet. Av de som har opplevd
negative opplevelser ble kunnskapsnivaet nevnt som den viktigste drsaken hos fastlegen.
Tabell 10 fremstiller hva foreldrene svarte som arsak til negative opplevelser i helsevesenet,

og hvor mange som har opplevd negative opplevelser.

Tabell 10 - Arsak til negative opplevelser i helsevesenet

Holdningene Kunnskapsniviet Holdninger og Ingen negative
kunnskap opplevelser
Fastlege 4 (2,5%) 38 (23,6%) 24 (14,9%) 95 (59,0%)
Barnelege/hab.tjeneste 13 (8,1%) 15 (9,3%) 28 (17,4%) 105 (65,2%)
Annen legespesialist 9 (5,6%) 26 (16,1%) 29 (18,0%) 97 (60,2%)
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Det siste sporsmalet i del 2 handler om hvorvidt foreldrene menet at diagnosen DS har
medfort at barnet ikke far/har fatt den behandlingen han eller hun har behov for. Tabell 11
fremstiller andelen av foreldre som har opplevd behandlingssvikt pa grunn av diagnosen DS.
”Usikker” var et alternativ da det ikke er sikkert alle foreldre er klar over hvilken
behandlingen som er riktig pa riktig tid, og om et barn uten diagnosen DS ville mottatt samme
behandling eller ikke. Under friteksten pé slutten av sperreskjemaet er det en forelder som
kommenterer at en arsak til behandlingssvikt pd bakgrunn av diagnose er at flere leger skylder

pa DS nér foreldrene kommer til legen for et medisinsk problem.

Tabell 11 - Behandlingssvikt pa bakgrunn av at barnet har DS

Ja Nei Usikker
Fastlege 14 (8,7%) 125 (77,6%) 22 (13,7%)
Barnelege/hab.tjeneste 29 (18,0%) 108 (67,1%) 24 (14,9%)
Annen legespesialist 22 (13,7%) 109 (67,7%) 30 (18,6%)

Sperreskjemaet avslutter med & gi foreldrene en mulighet for fritekst. Her kan foreldrene
tilfoye flere opplysninger, historier eller gi en tilbakemelding pé sperreskjemaet. Det
framkommer her at flere foreldre ikke har hert om habiliteringstjenesten, og enkelte sliter med
a fa hjelp fra tjenesten. Mange foler at det er en mangel pa samhandling og koordinasjon
mellom de ulike helsetjenestene. Tilleggsutfordringer kan bli bortforklart da barnet har DS og
noen savner en fast arlig kontroll hos en lege/helsetjeneste som har kunnskap over hva som
burde kontrolleres. Flere foreldre kommenterer at deres verste opplevelse var nér barnet ble
fodt og hvordan holdningene var pa fedeavdelingen. Darlig kunnskapsniva pa sammenhengen

mellom helseplager og atferd er det ogsa foreldre som tar opp.
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3.3 Sammenligning med ulike helseregioner og

tilleggsdiagnose hos barnet

Dersom vi sammenligner svar prosentvis mellom helseregionene etter hvor tilfreds foreldrene
er med oppfolging i helsevesenet, og hva de mener om kunnskapsnivéet er det generelt liten
forskjell. Det er 91 respondenter som tilharer Helse Ser-@st og 66 som tilherer Helse Vest,
Nord og Midt. 157 personer har fullfert den siste delen av sperreskjemaet, séledes er det 17
personer som ikke har krysset av for hvilken helseregion de tilherer. Ved statistiske analyser
valgte vi derfor & sammenligne Helse Ser-Ost (N = 91) mot de resterende helseregionene,

Helse Vest, Helse Nord og Helse Midt (N = 66).

Ved & bruke kjikvadrat-test kan vi se at det er en signifikant sammenheng mellom hvor
tilfreds foreldrene er med oppfelgingen og kunnskapsnivé fra annen legespesialist og om de
kommer fra Helse Ser-Ost eller Helse Vest, Nord og Midt (p < 0,05). Det er ingen signifikant
korrelasjon mellom helseregion og tilfredshet med oppfelging, og mellom helseregion og
kunnskapsnivé hos barnelege/hab.tjeneste eller hos fastlege (p > 0,05). Tabell 12 og 13 viser

hvor forneyd foreldrene er med oppfelging og kunnskapsniva sett ut fra helseregionene.

Tabell 12 - Oppfalging fordelt pé& helseregion

Helse Ser-Ost Helse Vest, Midt, Nord P*
Veldig forngyd / forngyd 62 (68,1%) 45 (68,2%)
Noytral 22 (24,2%) 15 (22,7%)
Fastlege . . 0,966
Svert misforngyd / misforneyd 7 (7,7%) 6 (9,1%)
Veldig forneyd / forneyd 50 (54,9%) 35 (53,0%)
Barnelege og 0,323
hab.tjeneste Noytral 22 (24,2%) 22 (33,3%)
Sveart misforngyd / misforneyd 19 (20,9%) 9 (13,6%)
Veldig forngyd / forngyd 55 (60,4%) 52 (78,8%)
Annen 0,003
legespesialist Noytral 20 (22,0%) 13 (19,7%)
Sveart misforngyd / misforneyd 16 (17,6%) 1(1,5%)

*Kjikvadrat-test
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Tabell 13 - Kunnskapsniva fordelt p& helseregion

Helse Ser-Ost  Helse Vest, Midt, Nord P*

Veldig forngyd / forngyd 30 (33,0%) 26 (39,4%)

Noytral 31 (34,1%) 20 (30,3%) 0,741
Fastlege

Sveart misforngyd / misforneyd 30 (33,0%) 20 (30,3%)

Veldig forngyd / forngyd 64 (70,3%) 46 (69,7%)
Barnelege og 0,226
hab.tjeneste Noytral 15 (16,5%) 16 (24,2%)

Sveart misforngyd / misforneyd 12 (13,2%) 4 (6,1%)

Veldig forngyd / forngyd 44 (48,4%) 42 (63,6%)
Annen 5 5 0,042
legespesialist Noytral 25 (27,5%) 18 (27,3%)

Sveart misfornegyd / misforngyd

22 (24,2%)

6 (9,1%)

*Kjikvadrat-test

Tabell 14 viser hvor tilfreds foreldrene er med oppfelgingen av ulike tilstander i regionene.
Det er flere som ikke har hatt behov for legebeseok for enkelte tilstander, disse kunne krysse
av pa et eget alternativ og er sdledes ikke inkludert i tabellen. P4 enkelte omréader var det fa

som har hatt behov for legebesok, og pé oppfelging for pubertet, psykiatri, epilepsi og kreft

var det under halvparten som har hatt behov for legebesek. Oppfolging av hjerte skiller seg ut

da de fleste i begge helseregionene svarer at er veldig forneyd eller forneyd med

oppfelgingen. Det er noen flere som er forneyd i Helse Vest, Midt og Nord sammenlignet
med Helse Ser-Ost. Oppfolging av sevnproblematikk, psykiatri og pubertet kommer dérligst

ut i begge regionene, hvorav det er en storre prosentandel som ikke er forneyd enn forneyd.

Det er dog faerre personer som har hatt behov for oppfelging i disse kategoriene. Ved

oppfelging av magetarm-problematikk ser vi ogsé en forskjell i regionene, hvor det i Helse

Ser-Ost er under en tredel som er forneyd sammenlignet med nermere halvparten i Helse

Vest, Midt og Nord. Det er ingen signifikante forskjeller av oppfelging ved disse tilstandene i

Helse Ser-@st sammenlignet med resten av Norge.
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Tabell 14 - Tilfredshet med oppfolging av ulike tilstander fordelt pa helseregion

Helse Ser-Ost Helse Vest, Midt, Nord P
Veldig bra/bra 18 (32,7%) 10 (26,3%)
Sevn Noytral 14 (25,5%) 9 ((23,7%) 0,741%*
Veldig darlig/darlig 23 (41,8%) 19 (50,0%)
Veldig bra/bra 4 (16,7%) 0 (0,0%)
Pubertet Noytral 11 (45,8%) 5(62,5%) 0,633**
Veldig darlig/darlig 9(37,5) 3(37,5%)
Veldig bra/bra 17 (30,9%) 20 (44,4%)
Magetarm- Noytral 13 (23,6%) 14 (31,1%) 0,101*
problematikk
Veldig darlig/darlig 25 (45,5%) 11 (24,4%)
Veldig bra/bra 48 (55,8%) 42 (68,9%)
Ore-Nese-Hals  Noytral 20 (23,3%) 12 (19,7%) 0,217*
problematikk
Veldig darlig/darlig 18 (20,9%) 7 (11,5%)
Veldig bra/bra 2 (7,1%) 1(6,3%)
Psykiatri Noytral 10 (35,7%) 5(31,3%) 1,000%**
Veldig darlig/darlig 16 (57,1%) 10 (62,5%)
Veldig bra/bra 5 (45,5%) 1 (20,0%)
Epilepsi Noytral 5 (45,5%) 4 (80,0%) 0,712%*
Veldig darlig/darlig 1(9,1%) 0 (0,0%)
Hjerte- Veldig bra/bra 47 (87,0%) 40 (95,2%) 0,291**
problematikk
Noytral 7 (13,0%) 2 (4,8%)
Veldig bra/bra 44 (63,8%) 28 (65,1%)
Stoffskifte- Noytral 15 (21,7%) 10 (23,3%) 0,919*
forstyrrelse
Veldig darlig/darlig 10 (14,5%) 5(11,6%)
Veldig bra/bra 7 (58,3%) 12 (71,4%)
Kreft Noytral 3 (25,0%) 3 (15,8%) 0,517%*
Veldig darlig/darlig 2 (16,7%) 4(21,1%)
Veldig bra/bra 67 (77,0%) 52 (81,3%)
Syn Noytral 14 (16,1%) 8 (12,5%) 0,866**
Veldig darlig/darlig 6 (6,9%) 4 (6,3%)
*Kjikvadrat-test Side 26 av 61
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Et annet interessant moment er & sammenligne hvor tilfreds foreldrene er med oppfelging og
kunnskapsnivé péd bakgrunn av om barnet har tilleggsdiagnose eller ikke. Det er en noe storre
prosentandel som er tilfreds med oppfelging i helsevesenet av foreldre til barn uten
tilleggsdiagnoser som vist i tabell 15. Hos fastlegen er det flere foreldre til barn uten
tilleggsdiagnoser som er tilfreds med oppfelgingen, men det er ogsa flere som synes den er
veldig dérlig eller darlig sammenlignet med foreldre til barn med tilleggsdiagnoser. Hos
foreldre til barn med tilleggsdiagnoser er det nesten 30% som stiller seg neytral til tilfredshet
med oppfolging. Hos fastlegen er denne forskjellen i tilfredsheten mellom tilleggsdiagnose og

ikke tilleggsdiagnose signifikant (p < 0,05).

Tabell 15 - Tilfredshet med oppfalging i helsevesenet med og uten tilleggsdiagnose

Tilleggsdiagnose Ikke tilleggsdiagnose pP*
Veldig bra/bra 78 (63,9%) 32 (82,1%)
Fastlege Noytral 36 (29,5%) 2 (5,1%) 0,006
Veldig darlig/darlig 8 (6,6%) 5(12,8%)
Veldig bra/bra 61 (50,0%) 26 (66,7%)
Barnelege og Noytral 37 (30,2%) 8 (20,5%) 0,203
hab.tjeneste
Veldig darlig/darlig 24 (19,7%) 5(12,8%)
Veldig bra/bra 81 (66,4%) 28 (71,8%)
Annen Noytral 27 (22,1%) 8 (20,5%) 0,748
legespesialist
Veldig darlig/darlig 14 (11,5%) 3 (7,7%)

* Kjikvadrat-test
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Ut fra tabell 16 som omhandler kunnskapsniva kan vi se at det generelt er en noe sterre
prosentandel av de som ikke har tilleggsdiagnose som er forneyd med kunnskapsnivéet i
helsevesenet, og da spesielt hos barnelege/hab.tjeneste sammenlignet med foreldre til barn

som har tilleggsdiagnose. Denne forskjellen er dog ikke signifikant.

Tabell 16 - Kunnskapsniva i helsevesenet med og uten tilleggsdiagnose

Tilleggsdiagnose Ikke tilleggsdiagnose P
Veldig bra/bra 39 (32,0%) 18 (46,2%)
Fastlege Noytral 43 (35,2%) 9 (23,1%) 0,223*
Veldig darlig/darlig 40 (32,8%) 12 (30,8%)
Veldig bra/bra 80 (65,6%) 32 (82,1%)
Barnelege og  Ngytral 29 (23,8%) 4 (10,3%) 0,125%*
hab.tjeneste
Veldig darlig/darlig 13 (10,7%) 3 (7,7%)
Veldig bra/bra 66 (54,1%) 22 (56,4%)
Annen Noytral 34 (27,9%) 11 (28,2%) 0,938*
legespesialist
Veldig darlig/darlig 22 (18,0%) 6 (15,4%)

* Kjikvadrat-test

** Fishers eksakte test
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Ved & se pa om foreldrene foler barnet er blitt utsatt for behandlingssvikt pd bakgrunn av sin
diagnose er det en noe sterre prosentandel som sier ja av de som har tilleggsdiagnose, hos
barnelege/hab.tjeneste er det ca 20% som svarer at de er blitt utsatt for behandlingssvikt av de
som har tilleggsdiagnose, kontra 10% hos de som ikke har tilleggsdiagnose. Resultatene

presenteres i tabell 17.

Tabell 17 - Behandlingssvikt pa bakgrunn av diagnosen DS med og uten tilleggsdiagnose

Tilleggsdiagnose Ikke tilleggsdiagnose P
Fastlege Ja 11 (9,0%) 3 (7,7%)
Nei 91 (74,6%) 34 (87,2%) 0,176**
Usikker 20 (16,4%) 2 (5,1%)
Barnelege og Ja 25 (20,5%) 4 (10,3%)
hab.tjeneste
Nei 76 (62,3%) 32 (82,1%) 0,075*
Usikker 21 (17,2%) 3 (7,7%)
Annen Ja 19 (15,6%) 3 (7,7%)
legespesialist
Nei 77 (63,1%) 32 (82,1%) 0,092*
Usikker 26 (21,3%) 4 (10,3%)

* Kjikvadrat-test

** Fishers eksakte test
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4 Diskusjon

Formalet med vér studie var & se pd hvor tilfreds foreldre til barn med DS var i metet med
helsevesenet. Det er fa studier som har sett pa dette tidligere, og det er saledes lite litteratur a
sammenligne funn fra studien med. Barn med DS har et storre behov for helsefaglig
oppfelgning enn den generelle populasjonen, og vil sidledes ha flere moter med helsevesenet
opp gjennom barnets oppvekst. En hypotese for oppgaven var at mange foreldre var
misforneyd med oppfelgingen og kunnskapsnivaet i helsetjenesten. Resultatene viser derimot
at over halvparten er tilfreds med bade oppfelgingen og kunnskapsnivéet i de ulike

helsetjenestene.

Vi valgte & bruke sporreskjema med hovedsakelig lukkede spersmal, men ogsa mulighet for &
svare med fritekst. Ved & velge denne formen fikk vi muligheten til & inkludere flere foreldre,
enn om man skulle ha dybdeintervjuet en viss populasjon. Dersom vi hadde valgt kvalitativ
framgangsmate med dybdeintervju ville det vanskeliggjort mulighetene for & fremstille
resultater med tabeller, og populasjonen ville vert begrenset. Vi ensket & inkludere flere
familier, og samtidig som kunne analysere ved hjelp av statistiske verktoy, og valget falt

derfor pa kvantitativ metode.

4.1 Bakgrunnsinformasjon og representativt utvalg

I sperreskjemaets forste del ble det undersekt om var studiepopulasjon var representativ for
andre norske foreldre til barn med DS. Vi inkluderte 174 respondenter. Det er uklart hvor
mange foreldre til barn med DS i aldersgruppen 0-20 &r som er medlem i NNDS, og vi kan

saledes ikke regne ut en svarprosent.

130 foreldre rapporterte om tilleggsdiagnose hos sitt barn. Ved de fleste tilleggsdiagnosene
var det en noe lavere prosentandel 1 vér studie sammenlignet andre prevalensstudier. For
eksempel svarte 1 overkant av en tredel av foreldrene at deres barn hadde medfedt hjertefeil,
sammenlignet med andre studier hvor de rapporterer om at om lag halvparten av barn med DS

har medfedt hjertefeil (1, 7, 14, 38).

Tilleggsdiagnosene i var studie ble ikke veldig naye spesifisert, og kan saledes ha gjort det
vanskelig for foreldrene & forstd hva som ligger under. Dette kan ha medfert en

underrapportering samt at vi ikke vet bakgrunnen for at foreldrene valgte 4 krysse av eller
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ikke krysse av. Det er likevel omtrent en fjerdedel av foreldrene i var studie som rapporterer
om mage-tarm problematikk og @NH-problematikk. Tidligere studier viser at mage-tarm
problematikk er vanligere hos barn med DS enn den generelle befolkningen, blant annet er
coliaki 10 ganger hyppigere hos barn med DS. Annen mage-tarm problematikk som oftere ses
hos barn med DS er gsofagusatresi (0,8-0,9%), duodenal atresi (2,4-2,7%), gastrogsofagal
refluks (GOR) og obstipasjon (1). En tidligere studie har undersekt forandringer i mage-tarm
kanalen til barn med DS, der det fremkommer at 14% har symptomer pd GOR (39).

Trange anatomiske forhold i ere, nese og svelg disponerer bade for grebetennelser og andre
ovre luftveisinfeksjoner. Disse anatomiske forholdene kan vaere disponerende arsak for
sevnapne (OSAS) som i folge Weijerman et al. ses hos halvparten av barn med DS, (38-66%
rapportert hos RHABU). I var studie var forekomsten av OSAS en del lavere (15,5%). En
arsak til dette kan vere alderen pa barnet, i tillegg til at sevnapne er klinisk vanskelig &

oppdage for foreldre, noe som séledes kan fore til at faerre blir videre utredet.

Andelen av epilepsi og autisme er ogsa noe lavere i var studie sammenlignet med tidligere
studier, det var 8 foreldre (4,6%) som krysset av for epilepsi hos barnet og 7 (4%) pa autisme.
Tidligere studier viser at 8-10% av barn og unge med DS utvikler epilepsi, og infantile
spasmer er den vanligste formen (1, 5, 7, 40). Andelen av personer med Downs syndrom og
autisme er svert varierende i tidligere studier, og noen studier viser en prevalens av autisme
eller ASD pa 7% (5, 7). RHABU rapporterer om en studie som viser svart hoy forekomst av
vansker innen autismespekteret (37,7%) (1). Denne variasjonen kan vare en arsak av
diagnostisk overskygging hvor DS blir lagt til grunn for eventuelle atferdsvansker hos barnet.
Det kan ogsé vere vanskelig & diagnostisere ASD pa bakgrunn av at syndromets
karakteristika overlapper kriterier for ASD (40). En fjerdedel av deltakerne i var studie hadde
barn i alderen 0 — 3 ar, som saledes kan fore til at diagnoser i autismespekteret ikke er
oppdaget enda. Atferdsvansker kan forekomme pa bakgrunn av fysiske helseplager eller
vansker med & uttrykke seg vokalt, noe en av respondentene i var studie papekte som et

problem i helsevesenet.

Stoffskifteproblematikk ble rapportert om fra 37 (21,3%) foreldre i véar studie. Tidligere
studier viser ogsé her varierende prevalens ettersom hvilken type stoffskifteproblematikk det
er. Wexler et al. rapporterer en prevalens pa 15%, et tall som er noe lavere enn 1 vér studie.
Som nevnt over er det saledes varierende prosentandel av ulike tilleggsdiagnoser i vér studie

sammenlignet med andre studier. Ved de fleste tilleggsdiagnosene er den foreldrerapporterte
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andelen lavere i1 var studie en i annen litteratur. Var studie bygger seg pa den
foreldrerapporterte helsen, og vi har ikke tilgang til journalsystem/medisinske diagnoser hos
barnet. Vi har ogsé inkludert de minste barna, som kan fore til en lavere prosentandel da

tilleggsdiagnoser ikke er oppdaget.

Sprakutviklingen til barn med DS er forsinket sammenlignet med den generelle utviklingen til
barn. Prognosen for at et barn med DS skal utvikle sprik er likevel god, og en studie viser at
om lag 70% av femaringer med DS har over 50 ord i sitt vokabular (41). I var studie
rapporterer omtrent halvparten av foreldre til barn over 7 ar har utviklet godt verbalt sprék, og
kun 3/93 (3,2%) av barn over 7 ar uttrykker ikke behov. Mange av barna bruker ogsd ASK

som et supplement til tale.

Barn med DS har en forsinket motorisk utvikling sammenlignet med generell befolkning. I
vér studie var det ingen barn som lerte seg a ga for de var ett &r gamle, men ca 15% lerte 4 ga
i alderen 12-18 maneder. Over halvparten av respondentene i var studie har svart at deres barn
leerte seg 4 g for de var tre dr. Dette stemmer overens med en liste over milepeler publisert
av NNDS hvor gjennomsnittsalderen for gange angis a vere 24 maneder (42). Foreldrene som
har deltatt i var studie vil ogsa beskrive deres barn som aktiv fysisk (ca 85%) og de fleste
barna tar initiativ til aktiviteter. Det at andelen tilleggsdiagnoser generelt er noe lavere i vér
studie enn tidligere studier, samt at de fleste barna rapporteres til & vere fysisk aktiv og tar
initiativ pa egenhdnd tilsier at deltakerne i vér studie er friskere enn annen litteratur skulle
tilsi. Dette kan derimot skyldes at vi har sma barn inkludert, og typiske trekk av syndromet
ikke er framtredende per nd. Det er stor variasjon i graden av utviklingshemming hos barn
med DS, noe ogsd vér studie indikerer. Vi har likevel et bra antall respondenter, og det kan

derfor tenkes at materialet er representativt for barn med DS og deres foreldre.

4.2 Tilfredshet med helsevesenet

Genetisk veiledning er et tilbud til alle foreldre til barn med DS. Som det fremkommer i
resultatdelen kan vi se at flere yngre som mottok genetisk veiledning, ca 30% i aldersgruppen
0 — 3 &r sammenlignet med ca 14% i aldersgruppen 13-17 ar. En &rsak til dette kan vaere et okt
fokus pa genetisk veiledning de senere drene. En annen mulighet er at det skyldes “’recall
bias” som vil si at foreldre til de med eldre barn kan ha glemt at de har mottatt genetisk

veiledning for eller etter fadsel.
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4.2.1 Oppfolging pa ulike helseomrader

RHABU sin retningslinje anbefaler arlig oppfelging av stoffskifteprover, hvert andre &r av
hersel og hvert tredje ar av syn hos barn med DS. 1 vér studie rapporterer i overkant av 70%
at stoffskifte folges opp regelmessig, og 73 av 115 foreldre er forneyd med legebesok
omhandlende stoffskiftet. En israelsk studie gjort av Wexler et al. viser til hvordan
helsetjenester til de med DS kan optimaliseres. Det fremkommer her at i lopet av det siste aret
hadde 60,7% fatt utfort test for stoffskifte (2). Dette kan tyde pa at vi i Norge er gode pa &
folge opp stoffskifteproblematikk hos barn med DS. Nermere 90% av foreldrene anga at
deres barn fér regelmessig oppfelging av synet, og de fleste foreldrene anga & vere forneyd
med oppfoelging. Det var derimot kun 60% som anga regelmessig kontroll av hersel. Dette er
likevel hayere enn hos Wexler et al. der 42,7% rapporterte om herselstest det siste aret.
Resultatene tyder pa at man i Norge er gode pa a felge opp barn med DS regelmessig, spesielt

syn og stoffskifte, men at vi fremdeles har en vei 4 ga for & bedre oppfelging av hersel.

Foreldrene i1 vér studie var minst forngyd med av sevn, psykiatri og pubertet (tabell 7), mens
de var mest forneyd med oppfelgingen av hjerte, syn og stoffskifte. De sistnevnte er
problemer som ofte ivaretas av spesialisthelsetjenesten fra barnet er fodt, og det er muligens
flere konkrete tiltak man kan gjere sammenlignet med sevn og psykiatri. Svarene viser
imidlertid et sterkt behov for & rette fokus mot dette temaet, og oke forstaelsen og kunnskapen
1 helsevesenet. Det er et viktig omradde som pédvirker barnets helse sa vel som familiens

situasjon.

Under spersmalet om oppfelging fra helsevesenet av ulike tilstander var det som nevnt i
resultatdelen mulighet for foreldrene til & skrive en kommentar pa slutten av spersmalet. Flere
foreldre opplever at oppfolgingen av deres barn kun skjer pa eget initiativ. Enkelte skriver at
de ma kjempe seg gjennom systemet for & den hjelpen de har behov for til barnet sitt. Denne
problematikken underbygges av tidligere studier, blant annet viser en studie av Marshall et al.

at helsetjenester avhenger av familiens kunnskaper og ressurser (31).

Noen foreldre i studien kommenterte at de ikke har hert om habiliteringstjenesten tidligere,
eller hatt noe kontakt med denne tjenesten. P4 bakgrunn av dette mente flere det burde veert
en skilnad mellom habiliteringstjeneste og barnelege i spersmalene i var studie. I Norge er det
habiliteringstjenesten som har ansvar for oppfelgingen av barn med DS, og hos barn med
tilleggsdiagnoser eller vansker vil mye av oppfelgingen ogsa skje hos en barnelege. Ofte er
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barnelegen ogsa tilknyttet habiliteringstjenesten. Dette var bakgrunnen for at disse to
tjenestene ble sett pd sammen i var studie. Det at flere familier viser seg & ikke vere i1 kontakt
med habiliteringstjenesten kan bidra til redusert oppfelging og dérligere koordinasjon mellom
tjenestene. Dette fordi habiliteringstjenesten har som ansvar & koordinere tjenester og pése at
arlige kontroller og medisinsk oppfelging blir gjennomfert. Tilgjengeligheten fra
habiliteringstjenesten varierer regionalt og lokalt, noe som kan vere en arsak til at enkelte
familier ikke blir fulgt opp. Det er uheldig at enkelte foreldre ikke har hert om
habiliteringstjenesten, og studien indikerer derfor at det er et okt behov for oppfelging

innenfor habiliteringstjenesten i Norge.

4.2.2 Negative opplevelser i helsevesenet

Det foreldrerapporterte kunnskapsnivéet var darligst hos fastlegen, der kun en tredel var
forneyd eller svaert forneyd og tilsvarende andel var misforneyd eller svaert misforneyd
(tabell 13). Barnelege/hab.tjenesten var angitt som de med best kunnskapsniva (112/161;
69,6%), men det var ogsd her foreldrene var minst forneyd med oppfelgingen (29/161;
18,0%). I spesialisthelsetjenesten er det flere leger med spesialkompetanse innenfor sitt felt,
og det er derfor naturlig at kunnskapsnivéet her er hoyere. Det er dog interessant at til tross
for at kunnskapsnivaet hos barnelege/hab.tjeneste anses som hoyt er det her foreldrene er
minst forneyd med oppfelgingen sett i forhold til fastlege og annen legespesialist. Dette kan

veare uttrykk for klart heyere forventninger til spesialister.

25 foreldre anga at diagnosen DS har medfert behandlingssvikt hos barnelege/hab.tjeneste
hos deres barn, mens 21 foreldre er usikker pa om diagnosen DS har fort til behandlingssvikt.
Tidligere studier viser at de med funksjonsnedsettelse er mindre sannsynlig & {4 helsehjelp
enn den generelle populasjonen (26, 29, 31). Barn og voksne med funksjonsnedsettelse har
rett pa helsehjelp pa lik linje med funksjonsfriske. De fleste foreldrene i vér studie er forneyd
med helsevesenet, men det er likevel urovekkende at naermere 20% foler at de ikke har fatt

den behandlingen de foler barnet sitt har behov for pa bakgrunn av grunnlidelsen.

4.2.3 Tilleggsdiagnose

Jeg fant ingen signifikant ssmmenheng mellom kunnskapsniva og oppfelging i helsevesenet,
knyttet opp mot om barnet hadde en tilleggsdiagnose. Det er heller ingen direkte sammenheng

mellom tilleggsdiagnoser og behandlingssvikt i helsevesenet. Dette kan tyde pa at
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tilleggsdiagnoser fanges opp og videre folges opp 1 undersgkelser. Hos barn med
tilleggsdiagnose rapporterte foreldrene om et lavere kunnskapsnivé (80/161; 65,6%) hos
barnelege/hab.tjeneste enn hos barn uten tilleggsdiagnose (31/161; 82,1%), dette gjelder ogsa
for fastlege og annen legespesialist. Igjen kan dette eventuelt tyde pa at hvis man har et barn

med tilleggsdiagnose er det hoyere forventninger til spesialister.

4.2.4 Helseregion

Helse Ser-@st ble ssammenlignet med de tre andre helseregionene i landet. Jeg fant en
signifikant sammenheng mellom tilfredsheten hos «annen legespesialist» og om man tilherer
Helse Sor-@st sammenlignet med resten av landet. De tre resterende helseregionene i landet
er mindre enn Helse Ser-@st, og en arsak til at flere foreldre er forneyd her kan vare en okt
sannsynlighet for at samme lege folger opp pasienten, og séledes ett tettere bdnd mellom
behandler og pasient. Det norske helsevesenet er utsatt for sentralisering og flere spesialister
vil veere bosatt i de store byene, man kunne derfor tenkt at oppfelgingen saledes ville vert
bedre i omrddene hvor det er flest spesialister, noe var studie ikke tyder pa. Det kunne videre
vert interessant 4 se pa alle fire helseregionene hver for seg, men for dette kreves en storre

studiepopulasjon og rekruttering.

4.3 Sterke sider ved oppgaven

Studien har et relativt hoyt antall respondenter (n=174). Under arbeidet med sperreskjemaet
har vi samarbeidet med NNDS. NNDS har hjulpet med utformingen av spersmal og gitt tips
til relevante punkter 4 underseke ved en slik sperreundersokelse. Studien ble publisert pa
Facebook gruppen til NNDS for & né flest mulig foreldre til barn med DS, her er det i
overkant av 4000 medlemmer. Sperreskjemaet ble ogsd framlagt en brukerrepresentant for a
sikre at spersmalene var forstéelig. Kategoriske svaralternativer gir oss mulighet til &
fremstille resultatene med statistiske analyser. Dette gjor at en lettere kan gé tilbake og se péd
resultatene, som gir et oversiktsbilde. Mulighet for fritekst pa slutten gjorde at foreldre som
var usikker pa spersmalene kunne forklare hva de tenkte og hva deres barn har behov for. Det
er fa eller ingen tidligere studier som har undersgkt motet med helsevesenet for foreldre til

barn med DS pa denne maten tidligere.
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4.4 Svake sider ved oppgaven

Studien har flere begrensninger. Forst og fremst er sperreskjema en subjektiv form for a
innhente informasjon. Skjemaet ble publisert i en Facebookgruppe og vi kan derfor ikke
beregne svarprosent da vi ikke vet hvor mange av foreldrene i denne gruppen som
tilfredsstiller inklusjonskriteriene. Gruppen har i overkant av 4000 medlemmer, og bade
foreldre til barn eller voksne med DS, og andre familiemedlemmer eller stottemedlemmer kan
vaere med i gruppen. Det at sperreskjema ble forevist individer i en interesseorganisasjon kan
ha medfert en form for seleksjonsbias. Sperreskjemaet er heller ikke validert, men det kan ved

en senere anledning benyttes som utgangspunkt for & utarbeide et validert skjema.

Som nevnt under avsnittet tilleggsdiagnoser over var det flere av tilleggsdiagnosene som ikke
ble spesifisert. Ved analyse av svarene valgte vi & inkludere de som kommenterte at barnet
hadde ASD eller var under utredning for autisme i dette spersmélet, samt utredning for
epilepsi og infantile spasmer under epilepsi. Det at diagnosene ikke var spesifisert kan ha fort
til at foreldrene underrapporterte deres barns tilleggsdiagnoser og dermed at prevalensen ikke
er helt riktig. En kan ogsa tenke seg at spersmalet om barnet har autisme burde vert satt

autismespekter forstyrrelser (ASD), for & omfavne flere.

ASK star for alternativ og supplerende kommunikasjon, det skal bidra til at personer som helt
eller delvis mangler tale, kan forsta og gjore seg forstdtt. Eksempler pa bruk av ASK kan vere
tegn til tale, bilder eller grafiske symboler, eller handlinger og veremater som kan tolkes og
tillegges mening (1). Under spersmélet om hvordan barnet kommuniserer er kategoriene
angitt i ”Godt verbalt sprak”, “Taler og ASK”, ”Uttrykker behov” og "Utrykker ikke behov”.
Det 4 uttrykke behov kan vare en form for ASK, noe som antakelig burde vaert definert i
spearsmaélet. Dette kan ha fort til at enkelte foreldre svarte pa noe usikkert grunnlag, og kan ha

krysset av for en annen kategori enn de egentlig skulle.

Inklusjonskriteriene for studien var foreldre til barn med DS i alderen O til 18 ar. Utforming

av sperreskjemaet var noe utydelig ved spersmal om alder, der gverste alderskategori var 13-
17 ér i tillegg til at det var mulighet for & kommentere alderen. Dette forte til at flere foreldre
med barn over 17 ar (n=13) valgte & delta i studien. Da vi ensket & inkludere flest mulig, men
samtidig forholde oss til inklusjonskriteriene valgte vi & ta med foreldrene som kommenterte

at barnet var 18 til 20 ar gamle (n = 6). At gverste spesifiserte alderskategori var 17 &r kan ha
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medfort en seleksjonsbias da foreldre som har gétt inn pé sperreskjemaet kanskje ikke har

svart siden alderskategorien for deres barn ikke var spesifisert.
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5 Konklusjon

Over halvparten av foreldrene angir & vare veldig forneyd eller forneyd med oppfelgingen i
det norske helsevesenet. Det er f4 som har hatt negative opplevelser, og under halvparten har
opplevd behandlingssvikt hos sitt barn pa bakgrunn av diagnosen DS. Det er likevel ca 40%
som rapporterer om negative opplevelser pa bakgrunn av darlig kunnskap og holdninger.
Dette viser at vi har en vei & gé for 4 bedre opplevelsene i mate med helsevesenet, og det er

viktig a rette fokus mot gkt kunnskapsniva for a bedre oppfelgingen i helsevesenet.

I kommentarfeltene i sperreskjemaet kommer det frem at flere foreldre selv ma ta initiativ til
a fa undersokt barnet for anbefalte kontroller, og foreldre foler de md mase pa systemet for &
f4 den hjelpen det trenger. Det er per nd ikke vanlig praksis & innkalle pasientene til arlige
kontroller hos fastlegen pé de fleste legekontor, og foreldre ma derfor paregnes & bestille
legetime selv. Det som derimot kan forbedres er at fastlegen som tar i mot barnet har
kunnskap om hvilke kontroller som ber gjennomferes, samt henvise til de riktige instansene

ved behov for andre undersokelser.

Et annet negativt funn i studien var at flere foreldre kommenterte avslutningsvis at de ikke har
hert om eller ikke har fatt oppfolging fra habiliteringstjenesten. Arsaker til dette kan veere
kommunale variasjoner i tilbudet og tilgjengelighet. Helsetjenesten ber dog jobbe for at alle

familier har tilgang til habiliteringstjeneste for hjelp til koordinert og kunnskapsbasert
oppfoelging.

Denne studien har ikke hatt et ssmmenligningsgrunnlag i den generelle befolkningen, men
dette er noe som kan vere interessant a se pa ved videre studier. Flere studier trengs for &
underbygge resultatene, og videre forskning vil vere nyttig for et okt fokus pa mete med
helsevesenet for foreldre til barn med DS eller andre utviklingshemminger. Det er likevel
viktig & poengtere at denne studien viser at over halvparten av foreldrene er forneyd i metet

med det norske helsevesenet.
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7 Vedlegg

Vedlegg 1 — RHABU sine anbefalinger for oppfalging av barn med DS (1).

Alle oppgaver ved 0 mnd. ivaretas av fgdeavdeling/nyfgdtavdeling
Gul: fastlegeoppgaver

Bla: @yelege

Lilla: ®NH lege

Om [15m [2ar[3ar|[4ar|5ar|[6ar|7ar|8ar|9ar|10ar [11ar [ 12ar [ 13ar [ 14ar [ 15ar [ 16ar [ 17ar

Kromosomprgve

TSH/fritt T4

ECCHO cor og EKG

| x| |x

UL hofter

Colizkiundersgkelse i

Melding til kommune/ bydel

Melding til HABU

Pyeunderspkelse

x| x| x
x
»x
»x
x
x
»x
x
x
*
x

)%N

Prevensjon, gynekologiske o I x
sp@rsmal, us av testikler

Vedlegg 2 — Anbefaling for oppfalging av barn med DS gitt av en nederlandsk retningslinje (7)

Timeline for medical assessment of children with Down syndrome

0-3 months 4-12 months Every year Note

Genetic counselling + Once, after birth
Cardiac Ultrasound + + Follow-up depends on the heart defect
Vision® + Every 3 years
Hearing e e
OSAS + Polysomnography at 3-4 years
Periodontal + Dental agenesis
Constipation + + +
Coeliac disease + Every 3years TGA,
once HLA-DQ2 and 8°
Growth/Overweight + Specific Downcurves- length/weight
Haematology + + TMD at first, leukaemia
mainly first 5 years
Thyroid function
Hips/Patellae + +
AAI + neurologic screening, care during
intubation
Physiotherapy + + + Most impact in first 4 years
Skin
(Pre)Logopaedic + + + Until speech is well established
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Vedlegg 3 - Spgrreskjema

Bakgrunnsspersmal

0-3 &r
4-6 &r
7-9 &r

Other (please specity)

* 1. Hva er alderen til ditt barn?

| denne bolken har vi samlet noen bakgrunnspersmal om ditt barn.

10-12 &r

13-17 &r

Datter

Sann

_[ Ingen tilleggsdiagnoser

_I Hjertefeil

‘_I Evi. andre, kan beskrives kort

* 2. Har du en datter eller senn?

* 3. Har ditt barn tilleggsdiagnoser?
Man kan her krysse av for flere.

_] @re-nese-hals problematikk
_J Savnapne
_] Mage-tarm problematikk

_] Lavt stoffskifte

[

For 1 ar
12-18 mnd gammel
19-24 mnd gammel

Ower 2 ar, men yngre enn 3 &r

* 4. Hvor gammel var ditt barn da hun/han klarte & g alene uten stette?

Mellom 3095 &r
Etter 5 &rs alder

Kan Ikke ga alene
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* 5. Hvordan kommuniserer ditt barn best?
Med "Alternativ og supplerende kommunikasjon (ASK)" mener vi tegn-til tale, grafiske
tegn, taktile/materielle tegn og/eller handtegn

Snakker greit (godt verbalt sprak), bruker lkke ASK
Snakker, men bruker ogsé ASK
Klarer ofte & uttrykke behov, men lte verbalt sprak

Klarer vanigws lkke & gi uttrykk for sine behav

* 6. Tar ditt barn initiativ p egenhdnd til aktiviteter han/hun er glad i?
Med aktiviteter mener vi lek, vaere ute, dra pa besgk etc.

Ja
Avogtl

Ned

* 7. Hvordan vil du beskrive ditt barns fysiske aktivitet?
Veldig aktiv
Aktiv

Lite aktiv

Beskriv kort ved behov
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Helsevesenet

I denne bolken fokuserer vi mer pa spgrsmal om deres opplevelser
i mote med helsevesenet.

* 8. Omtrent hvor mange ganger i ret gar dere til kontroller/lundersekelser i helsevesenet?
0-2 3-5 6-10 >10
Fastlege/primeerhelsetieneste
Barnelegeabiliteringsgeneste

Andre spesialiteter (eks.
hjentelege, @NH-lege mm)

* 9. Har dere mottatt genetisk veiledning?
Med dette mener vi samtale hos lege/veileder pa en genetisk avdeling

Ja, far vart barn bie fadt
Ja, men etter at barnet ble fadt

Nes

* 10. Felges barnet opp med regelmessige kontroller av:
Ja Nei Vet ikke helt

Stoffskiftet

Harsel

syn

* 11. Totalt sett, hvor forneyd er dere med oppfelgingen i helsevesenet?
Veldig fomeayd Fomayd Neytral Mistomeyd Sveert misfomeyd
Fastlege/primaerhelsetjeneste
Barnelege/abiliteringsgeneste

Andre spesialiteter (eks. are-
nese-hals, aye, etc.)
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* 12. Hva er din/deres oppfatning av kunnskapsniviet om Down syndrom i helsevesenet?
Veldig bra Bra Naytral Darlig Veldig dérkg
Fastlege/primeerheisetjeneste
Barnelegeabiliteringsgeneste

Andre spesialiteter (eks. are-
nese-hals, aye etc.)

* 13. Hvordan opplever dere tilbudet om oppfelging pa felgende medisinske omrader i helsevesenet?
(vurdert samlet sett bide i primaer- og spesialisthelsetjenesten)

Ikke hatt behov
for legebesak
Veldig bra Bra Naytral Darlig Veldig darig ang. dette.

Sawn

Pubertet

Mage-tarm og ernaernng
Ore-nese-hals

Psykisk helse

Epieps:

Hjerte

Stoffskifte

Kreft

Synstunksjon/aye

Annet, besknv kort

* 14. Har dere hatt negative opplevelser i mete med helsevesenet, og lvis det er tilfellet, hva mener
dere har vaert viktigste drsak/er?

Bade holdningene og Ikke hatt negative
Holdningene Kunnskapsnivaet kunnskapsnivaet opplevelser

Fastlege/primeerhelsetjeneste
Barnelege/habiliteringsgeneste

Andre spesialiteter (eks. are-
nese-hals, aye, etc.)
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* 15. Har dere opplevd at diagnosen Down syndrom har medfert at deres barn ikke fir/har fitt den
behandlingen dere tenker han/hun har behov for?

Ja Ned Usikker
Fastlege/primeerhelsegeneste

Barnelege/habiliteringsgeneste

Andre spesialiteter (eks. are-
nese-hals, aye, etc.)

Noen siste spgrsmal

Noen siste eporemdl
* 16. | hvilken helseregion mottar ditt/deres barn den primaere oppfelging og behandling?
Helse Sar-Ost
Hedse Vest
Hedse Midt
Hedse Nord

Vennligst kemmenter hwis nadvendsg

* 17. Hvem besvarte dette skjemaet?

Mor
Far

Begge

18. Fritekst - her kan du/dere skrive kort hvis dere har andre kommentarer eller tilbakemeldinger til
denne sperreundersoekelsen

Tusen takk for at du/dere deltok pa var
spoarreundersgkelse!

Resultatene skal sammenfattes og presenteres som en masteroppgave pd medisinstudiet | Tromse og vil ogsé bli
presentert pa nettsidene til Norsk Nettverk for Down syndrom.
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Vedlegg 4 — Meldeskjema for behandling av personopplysninger (NSD)

Hvilke personopplysninger skal du
behandle?

Hva er personopplysninger?
Hva er behanding?
Navn (ogsa ved signatur/samtykke) ©

Fodselsnummer eller andre nasjonale identifikasjonsnumre ©

Fodselsdato

-3

Adresse eller telefonnummer

-
E-postadresse, IP-adresse eller annen nettidentifikator @
&

Bilder eller videcopptak av personer ©

Lydopptak av personer ©

& - re

Gps eller andre lokalisering tektroniske spor) ©

Bakgrunnsopplysninger som vil kunne identifisere en person @
-

Genetiske opplysninger @
-

Biometriske opplysninger @

Andre cpplysninger som vil kunne identifisere en fysisk person @
B -

Du har oppgitt at ingen personopplysninger skal behandles i prosjektet.
Dersom du kun skal behandle anonyme opplysninger, skal du ikke melde prosjektet. Et anonymt datamateriale bestir av opplysninger som ikke pd
noe vis kan identifisere enkeltpersoner, hverken direkte, indirekte eller via e-post/IP-adresse eller koblingsneidel.

Vi gier oppmerksom pd at dette ikie er en formell vurdering, men en velledning basert pd svarene du har gitt over.
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Vedlegg 5 - Fremleggingsvurderingsskjema REK

“) REK

BEGIONALE KOMITEER FOR MEDISINSK 05 HELSEFAGLIG FORSENINGIETIRK

Reglon: Saksbehandier: Teleton: Vi date: Vi reforanse:

REK noed Mortka Rydland Tre207Ts6 18022019 2019276REK nord
Deres dato: Deres reforanse:
14022019

Vilr referanse mi oppgis ved alle henvendeiser

Claus Klingenberg
9037 Tromsp

2019/276 Foreldre til barn med Down syndrom — en sporreundersokelse om deres mote med
helsevesenet

V1 viser dl innsendt fremleggingsvurderingsskjema datert 14.02 2019.

Forskningsansvarlig: Universitetssykehuset Nord-Norge
Prosjektleder: Claus Klingenberg

Prosjektleders beskrivelse (original):

Malet med studien er d fd en okt forstaelse av hvordan foreldre nil barn med Down syndrom blir mett i
helsevesenet. Vi onsker d se hva som er eventuelle “problemomrdder” eller omrader der omsorgen ber
bedres, og hvordan man kan forbedre dette.

En av prosjektmedarbeiderne er ansatt 1 Norsk netverk for Down syndrom (NNDS).

Vi vil reknutere deltagere (anonymt) vi Facebook siden for foreldre til barm med Down syndrom (NNDS).
Personer som gnsker delta anmodes om aknivt d ta kontakt med prosjekileder pa epost, og vil deretter fa
nilsendt en lenke 0l en nettbasert sporreundersekelse (SurveyMonkey).

1denne sporreundersekelse bes det om et enkelt sett med bakgrunnsinformasjon, inkl. alder (gruppevis pa 3
dr) og evt tilleggsdiagnoser (grovt gruppert). Det vil ikke bli spurt etter spesifikke diagnoser.

Arsaken nil at vi ber om disse bakgrunnsvariablene er at vi tenker at det kan vere forskjeller i1 svar mellom:
- Foreldre med yngre versus eldre barn

- Foreldre nl barn med Down syndrom med tilleggsdiagnoser versus de som ikke har dette

Hovedformalet med studien er a fa kunnskap om hvordan foreldrenee opplever mgtet med Helsetjenesten.
Data vil bli analysert med vanlig statistikk og presentert aggergert

Veiledning vedrorende framleggingsplikt
Depmqeklsomskalﬁzmlegg&sforkﬂ(erpms;ektsommwsegom "medisinsk og helsefaglip
forskning pa mennesker, humant biologisk materiale eller helseopplysninger”, jf. helseforskningsloven § 2.
"Medisinsk og helsefaglig forskning™ eri & 4 a) definert som "virksomhet som utfgres med vitenskapelig
metodikk for a skaffe til veie ny kunnskap om helse og sykdom™.

Det er altsi formilet med studien som avgjer om et prosjekt skal anses som framleggelsespliktig for REK
eller ikke.

Prosjektleder opplyser at dette er anonyme data. Anonyme data er ikke helseopplysninger og forskning pa
anonyme data skal ikke godkjennes av REK.
REK tar ikke stilling til om datasettet reelt sett er a anse som anonyme data, fordi om data ikke skulle vere

anonyme er prosjektet ikke et prosjekt som faller innenfor helseforskningslovens rammer.

Tebefon: 77548140 Alpuoooaumhul Kindly address ol mal and o-mails ©
thmuﬂhﬂ Mm-mro.mmm GREK e Regional Ethics Commities, REX
universtiet 9037 Tromse Web: hitp ihaiselorsbning etidom no/ mmlmumm nard, rot o indivicual saalt
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Vurdering
I dette prosjektet er formalet a fa kunnskap om foreldres opplevelse av motet med helsetjenesten.
Prosjektet faller ikke inn under definisjonen av de prosjekt som skal vurderes etter helseforskningsloven.

Prosjekter som faller utenfor helseforskningslovens virkeomrade kan gjennomfgres uten godkjenning av
REK. Det er institusjonens ansvar a serge for at prosjektet gjennomfores pa en forsvarlig mate med hensyn
dl for eksempel regler om taushetsplikt og personvem.

Vi gjer oppmerksom pa at vurderingen er a anse som veiledende jf. forvalmingsloven & 11.

Godkjenning fra andre instanser

Prosjektleder ma ta kontakt med personvernombudet pia UNN.

May Britt Rossvoll

sekretariatsleder
Monika Rydland
radgiver
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8 GRADE-skjema

Referanse: Whitney DG, Shapiro DN, Peterson MD, Warschausky
SA. Factors associated with depression and anxiety in children
with intellectual disabilities. Journal of intellectual disability
research : JIDR. 2019;63(5):408-17.

Studiedesign: Tverrsnittsstudie

Grade — kvalitet Lav

Dokumentasjonsniva IV

Formal Materiale og metode Resultater Diskusjon/kommentarer/sjekkliste
Formalet med Design: Sjekkliste:
studien var & se Tverrsnittsstudie
pa faktorer Hovedfunn Er problemstillingen klart formulert? Ja.

assosiert med
depresjon og
angst hos barn
med intellektuell
utviklingshemming
(ID).

Konklusjon

Studien
identifiserer flere
faktorer assosiert
med depresjon
og/eller angst hos
barn med ID.

Land

USA

Ar data innsamling

2016

Inklusjonskriterier

Barn i alder 6 til 17 ar
med intellektuell
utviklingshemming (ID)
(n=423). Data ble hentet
fra National Survey of
Childrens Health
(NSCH).

Individer med
naveerende diagnose
med ID ble inkludert i
studien.

Sosiodemografiske
variabler tilgjengelig var
alder, kjgnn, etnisitet og
fattigdomstatus i
husholdningen.

Fysiske faktorer
tilgjengelig var fysisk
aktivitet (dager med
over 60+ minutter
aktivitet), sgvnvarighet
0g smerte.

Sosiale faktorer
tilgjengelig var
deltakelse i aktiviteter
0g mobbing.

ID ble subjektiv delt inn i
mild, moderat og
alvorlig av
foreldrene/forsgrgere.

Eksklusjonskriteier

Kombinert prevalens
av depresjon og/eller
angstproblematikk var
35,4%. Etter justering
for sosiodemografiske
faktorer ser man at
hispanisk rase var
assosiert med
depresjon og/eller
angst, mens alder,
kjgnn og
fattigdomsstatus var
ikke assosiert.

Etter justering for
rase, alvorlighetsgrad
av ID og komorbide
tilstander ser man at
Downs syndrom,
autisme spekter
forstyrrelser og ADHD
var assosiert med
depresjon og/eller
angst-problematikk,
mens alvorlighetsgrad
av ID, epilepsi og
cerebral parese var
ikke assosiert.

Risikoen for
depresjon og/eller
angst var hgyere hos
de med komorbid
ADHD og ASD enn de
uten disse tilstandene
(OR ,24,4; 95% ClI,
7,5-79,2).

Er befolkningen (populasjonen) som
utvalget er tatt fra, klart definert? Ja.

Ble utvalget inkludert i studien pa en
tilfredsstillende mate? Usikkert.

Ble det redegjort for om respondentene
skiller seg fra de som ikke har
respondert? Nei.

Er svarprosenten hgy nok? Nei. (<70%).

Bruker studien malemetoder som er
palitelige for det som skal males? Ja.

Er datainnsamlingen standardisert? Ja.
Er dataanalysen standardisert? Uklart.

Hva forteller resultatene? Barn med ADHD
og ASD har en gkt risiko for depresjon
og/eller angst hos de med ID. De med ID,
ASD eller ADHD har en hgyere prevalens av,
psykiatriske sykdommer enn den generelle
befolkningen.

Kan det overfores til praksis? Delvis da
studien henviser til andre studier som
underbygger funnene om at barn med ID,
IASD eller ADHD har en gkt risiko for
depresjon og/eller angst.

Hva diskuterer forfatterne som:

Styrke

« Andre studier som bekrefter funn.

Svakhet
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Barn under 6 ar.
Dersom en husholdning
har flere barn ble de
med ID prioritert til
studien.

Responsraten for
husholdninger som var
en del av studien var
69,7%. Den totale
svarprosenten for 2016
NSCH var pa 40,7%.

Statistiske metoder
Spgrreskjema.
Multivariabel logistisk
regresjon for a se pa
assosiasjonen mellom
ulike faktorer og mental
helse.

ASD, ADHD, smerte
0g mobbing var
assosiert med
signifikant hayere
risiko for depresjon
og/eller angst. Motsatt
var hispanisk rase og
Downs syndrom
signifikant assosiert
med lavere risiko hos
barn med ID.

Angst og depresjon er ikke sett pa
separat, men kun sammen. Det er
ogsa brukt brede definisjoner av angst
og depresjon.

De ulike faktorene som er sett pa er
ikke videre beskrevet. Det er subjektive
mal, sier ikke noe om kvaliteten pa
f.eks. sgvn.

Sparreskjemaet baserer seg pa hva
foreldre/fors@rgere sier, det er ikke
validering av tilstander.

Darlig kognitiv tilstand kan gjgre det
vanskelig a gjenkjenne og
kommunisere om komplekse fglelser
og emosjoner. Mental helse kan derfor
bli underrapportert.
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Referanse: Brodwall K, Greve G, Leirgul E, Klungsoyr K, Holmstrom H,
Vollset SE, et al. The five-year survival of children with Down syndrome in
Norway 1994-2009 differed by associated congenital heart defects and
extracardiac malformations. Acta Paediatr. 2018;107(5):845-53

Studiedesign: Kohortestudie

Grade — kvalitet

Middels.

Formal

Materiale og metode

Resultater

Diskusjon/kommentarer/sjekkliste

Formalet med
studien var a
undersgke
prevalensen av
Downs
syndrom med
fokus pa
medfadte
hjertefeil,
ekstrakardiale
malformasjoner
og overlevelse.

Konklusjon

Overlevelsen til
barn med Downs
syndrom har okt,
men mortaliteten
er fremdeles hgy
hos de med
alvorlige
medfadte
hjertefeil og
ekstrakardialie
malformasjoner.

Land

Norge

Ar data
innsamling

Populasjon:
Fgdsler mellom 1994
o0g 2009. Barn med
annet kromosomavvik
enn Downs syndrom
be ekskludert.
Fadselsdefekter hos
de med Downs
syndrom og hos den
generelle
populasjonen ble
estimert.

Alvorlig medfgdt
hjertefeil ble definert
som alle hjertefeil
utenom
atrieseptumdefekt,
ventrikkel septum
defekt og patent
ductus arteriosus.

Ekstrakardiale
malformasjoner var
malformasjoner i
nervesystemet som
gye,ore, ansikt og
nakke.
Respirasjonssystemet,
leppe-ganespalte,
fordgyelsessystemet,
genitalia og
urinsystemet.

Hovedfunn

Av alle fgdslene mellom 1994-
2009 var det 943 477 levende
fadte, 7914 dedfadte og 2059
TOPFAs (terminering av
svangserskap grunnet anomali).
1672 ble diagnostisert med
Downs syndrom, og det var
1251 levende fgdte med DS
(13,3 per 10000).

Medfgdte hjertefeil (CHD) ble
sett hos 57,0% av alle levende
fgdsler med DS. 47 ganger mer
vanlig hos de med DS enn ved
fadsler uten kromosomavvik.

Ekstrakardiale malformasjoner
(ECM) var 6 ganger hyppigere
hos levende fadte med DS enn
hos de uten kromosomavvik.
ECM ble funnet hos 9% av de
med DS i denne studien.
Malformasjoner i Gl-systemet
var vanligst.

| levende fadsler uten
kromosomavvik var det en sterk
assosiasjon mellom CHD og
ECM (OR = 5,6). Ved DS var
CHD og ECM ikke assosiert
med hverandre. Men hos de
med DS og @sofagal atresi eller

Sjekkliste:

Formalet klart formulert? Ja

Er gruppene rekruttert fra
samme
populasjon/befolkningsgruppe?
Ja.

Var gruppene sammenliknbare i
forhold til viktige
bakgrunnsfaktorer?* Ja

Var de eksponerte individene
representative for en definert
befolkningsgruppe/populasjon?*
Ja.

Ble eksposisjon og utfall malt likt
og palitelig (validert) i de to
gruppene? Ikke relevant.

Er den som vurderte resultatene
(endepunkt- ene) blindet for
gruppetilhgrighet? Nei.

Var studien prospektiv? Ja

Ble mange nok personer i
kohorten fulgt opp? Ja

Er det utfert frafallsanalyser?
Uklart.
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1994 - 2014

Kohorter:

Nasjonal kohort pa
rundt 950 000 fgdsler.
1672 var identifisert
med Downs syndrom
(DS) over en 16 ars
periode.
Fadselsdefekter hos
barn med Downs
syndrom og den
generelle
populasjonen. De med
Downs syndrom ble
delt i grupper ut fra
alvorlig CHD og ECM.

Hovedutfall:

De estimerte fem ars
overlevelsen for
levende fagdsler. 5,5%
dade for fylte fem ar.

Statistiske metoder

Logistisk regresjon,
odds ratio og fisher’s
eksakt test. Poisson
regresjon ble brukt
ved estimering av
mortalitetsrate, og
barnedadeligheten
ved CHD og ECM
gruppene ble estimert
ved Nelson-Aalens
kumulative hazard og
Cox proporsjonale
hazard regresjon.

hirschsprung sykdom hadde
nesten alltid barnet ogsé CHD.

Under oppfalgingstiden av de
1251 levende fgdslene med DS
fram til 2014 var det 16 som
emigrerte og 78 som dgde. Av
de 78 som dgde var 68 under 5
ar. 5 personer degde i en alder
av5—15 ar. Av de 58 barna
med CHD som dgde hadde
over halvpartengjennomgatt
kirurgi eller annen intervensjon
for hjertet.

1- ars overlevelsen for de med
DS var 96,3%. Hos de med
CHD 94,9% og hos de uten
CHD 98,3%.

5 — ars mortaliteten hos barn
med DS var 5,8%.

5 ars overlevelsen gkte fra
91,8% mellom 1994-1999 il
95,8% for fadsler mellom 2000-
2009. Hos de med CHD og DS
var 5 ars overlevelsen 92,0% og
hos de uten 97,4%. | den
generelle befolkningen var fem
ars overlevelsen 93,1% for de
med CHD og 99,6% for de uten
CHD.

Mortaliteten var saerlig hay hos
de med DS som har bdde CHD
og ECM, og 93% av de som
dede, dade for fylte ett ar.

Dgdeligheten var hgyest hos de
med alvorlig CHD kombinert
med ECM.

« Var oppfalgingstiden lang nok til
a pavise positive og/eller
negative utfall? Ja

« Er det tatt hensyn til viktige
konfunderende faktorer i design/
gjennomfering/analyser? Nei.

« Tror du pa resultatene? Ja.

* Kan resultatene overfgres til den
generelle befolkningen? Nei.

* Annen litteratur som
styrker/svekker resultatene? Ja.

* Hva betyr resultatene for
endring av praksis? lkke
diskutert.

Hva diskuterer forfatterne som:

Styrke — stort nummer av individer
med DS, samt inklusjon av dgdfadsler
og TOPFA i prevalensratene. Fritt
helsesystem i Norge gjgr at alle har
mulighet til 2 besoke lege/sykehus noe
som sikrer komplett data for studien.
Det ble brukt populasjonsbaserte
register.

Svakhet — Mangel pa informasjon om
karyotype, hindrer studien i & skille
mellom trisomi 21, translokasjon og
mosaisme. Underrapportering av CHD
ved dgdfadsler og terminering av
svangerskap. Misklassifikasjoner av
spesielt ECM var mulig da det ikke er
fullt validert i medisinsk fadselsregister.
@kt mortalitet hos barn med DS kan
skyldes komplikasjoner ved
fodselsdefekter, men det kan ogsa
forklares av klinikere sin behandling av
barn med multiple helsetilstander. Det
er ikke skilt mellom dette.
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Referanse:

Fitzgerald P, Leonard H, Pikora TJ, Jenny Bourke J, Hammond G.
Hospital Admissions in Children with Down Syndrome: Experience of
a Population-Based Cohort Followed from Birth. PLoS One.
2013;13;8(8):e70401(8).

Studiedesign: Populasjonsbasert
Kohortestudie

Grade — kvalitet

Middels

Formal Materiale og metode Resultater Diskusjon/kommentarer/sjekkliste
Formalet med Populasjon: Barn med Sjekkliste:
studien er & Downs syndrom fgdt i Hovedfunn * Formalet klart formulert? Ja.

beskrive
sykehusinnleggelse
hos barn og unge
personer med
Downs Syndrom.

Konklusjon

Funnene bygger opp
under at barn med
DS har en gkt risiko
for morbiditet tidlig i
livet. Den kan i
mindre grad tilskrives
til ungdommer.
Infeksjon inkludert
luftveiene og GlI-
traktus var
hovedgrupper til
sykehusinnleggelser.
Sykehusinnleggelser
er omtrent 5x starre
enn den generelle
befolkningen. Tidlig
intervensjon vil gke
livslengden, gi bedre
livskvaliteten og
funksjon.

Land

Australia. Western
Australia.

Ar data innsamling |

Barn med Downs
Syndrom fgdt fra 1.
januar 1983 til
31.desember 1999
fulgt opp til 31.
desember 2004.

Western Australia fra 1.
januar 1983 til
31.desember 1999.
Sykehusinnleggelser er
fulgt opp fram til 2004
eller til daden. Dette
inkluderer 405 barn.
Resultater ble satt i
"Hospital Morbidity Data
System” (HMDS). For a
kunne gradere graden
av morbiditet hos barn
og unge med DS i
forhold til populasjonen
av barn og unge i WA,
ble dataen i denne
kohorten sammenlignet
med vanlige spesifikke
tilstander HMDS
populasjonsbasert data
fra 1995.
Sykehusmorbiditet ble
kodet i ICD-9CM eller
ICD-10. De generelle
kategoriene som ble
brukt i studien var:

* Respiratorisk
(ovre, nedre og
generell) (RTI)

* Hgrsel og gre

*  Oral kavitet/tenner

* Hijertetilstander

* @ye og syn

* Muskel- og skjelett

* Blodyskdommer

» Eksterne arsaker

* Leukemi

Statistiske metoder
Rater av
sykehusinnleggelser for
alle spesifikke diagnoser
ble uttrykt i et 1000
personar perspektiv.
Poisson
regresjonsanalyser og
CoX regresjon.

Kohort karakteristika
51,4% av den totale
populasjonen i WA
var gutter, mens
57,5% av de med
DS var gutter.
Individuell
oppfelging varierte
fra minimum 0,21 ar
til maksimalt 21,86
ar (median var 12,59
ar). Under
oppfelgingstiden
dede 36 av 405 barn
med DS (8,9%) i
perioden 1983 -
2004.

Av de 405 barna
hadde 395 en eller
flere HMDS
sykehusinnleggelser.
Nesten en fjerdedel
av innleggelsene
skjedde i lgpet av
farste levear. Antall
innleggelser ble
redusert med
alderen. Lengden av
sykehusoppholdet
ble kortere fra 1983
til 1999, med en p-
verdi < 0,001.
Luftveisinfeksjoner
stod for en fjerdedel
av innleggelsene. Av
de som var innlagt
pa sykehus hadde
50,6% ore- og
harselstilstander, og
40,7% hadde en
hjertetilstand. Kun
26,7% hadde en
primaer
hjertediagnose.
Pasienter med
medfgdte anomalier
hadde i snitt lengre
sykehusinnleggelser

Er gruppene rekruttert fra samme
populasjon/befolkningsgruppe?
(seleksjons bias) Ja.

Var gruppene sammenliknbare i
forhold til viktige
bakgrunnsfaktorer? Nei. Den ene
gruppen var data fra ett ar, mens den
andre gruppen var kohorten som ble
fulgt over tid.

Var de eksponerte individene
representative for en definert
befolkningsgruppe/populasjon? Ja
Var studien prospektiv? Ja.

Ble mange nok personer i kohorten
fulgt opp? Ja.

Er det utfort frafallsanalyser?
Uklart.

Var oppfoelgingstiden lang nok til a
pavise positive og/eller negative
utfall? Ja

Er det tatt hensyn til viktige
konfunderende faktorer i design/
gjennomfgring/analyser? Usikkert.
Tror du pa resultatene? Ja

-Kan resultatene overfores til den
generelle befolkningen? Kan overfgres til
andre barn med Downs syndrom.

Annen litteratur som
styrker/svekker resultatene? Ja.
Hva betyr resultatene for endring
av praksis? Det underbygger
viktigheten av tidlig intervensjon for
denne gruppen slik at
sykehusinnleggelse i stgrre grad kan
unngas.

Hva diskuterer forfatterne som:
Styrke

Stette av tidligere studier.

Forbedrer estimater fra tidligere
publisert forskning og gkonomiske
evalueringer.

Forbindelse til administrative sykehus
datasett, og populasjonsrepresentativ
database pa intellektuell
utviklingshemming. Dette gjar at alle
individer med DS identifiseres.
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enn de som ikke var
innlagt med det.
Sammenligning med
generell populasjon
Leukemi stod for
100% av
kreftformene hos
hos de med DS,
men kun 25% i den
generelle
populasjonen. 52%
av barn med DS var
innlagt med otitis
media, hvorav kun
24% i den generelle
populasjonen.

Det var 36 barn som
dgde under
studietiden.
Dadsraten falt
dramatisk med
alderen. Barn med
diagnostisert
kardiovaskulaer
tilstand hadde en gkt
mortalitet
sammenlignet med
de uten det

Omfatter bredere enn flere andre studier
som har et smalere datasett.
Paliteligheten ved & bruke administrativt
datasett er gkt framfor a bruke
rapporterte fra foreldre da dette kan
bidra til flere feilkilder.

Svakhet

Ingen adgang til individdata pa personer
uten DS.

Lengden pa oppfglgingstid varierte fra 5
til 21 &r, som vil si at tilstander som
oppstar tidlig i livet blir bedre dekt enn
tilstander som ofte oppstar senere.

Faer ar 2000 matte barn med
hjertedefekter reise til sykehus i annen
del av Australia for kirurg.

Kun primaere diagnosekoder ble brukt,
med unntak av hjertetilstander. Dette
begrenset muligheten til & se pa relasjon
til komorbide tilstander.

Ved enkelte tilstander blir man i farste
omgang ikke lagt inn pa sykehus, men
utredet i primeerhelsetjenesten som kan
fare til at studien far en lavere prevalens
pa disse tilstandene.
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Referanse: Cheak-Zamora NC, Thullen M. Disparities in Quality
and Access to Care for Children with Developmental Disabilities
and Multiple Health Conditions. Matern Child Health J.

Studiedesign: Tverrsnittstudie

Grade - | Lav
2017;21(1):36-44. Vs e
Formal Materiale og metode Resultater Diskusjon/kommentarer/sjekkliste
Studien vil se pa Design: Tverrsnitt Hovedfunn Sjekkliste:

forskjeller i
helsehjelp hos
barn med
spesielle behov ut
fra ulike
indikatorgrupper.
Dette vil sa
justeres for
demografi,
aktivitetsbegrensn
ing og
familierelatert
karakteristikk.

Inklusjonskriterier
Nasjonal
foreldrerapportert

spgrreundersokelse for
barn med spesielle
behov (CSHCN). Det ble
utfgrt telefonintervju for
a identifisere foreldre
eller forsargere til barn i

Konklusjon

Barn med
utviklingshemming
og multiple
tilstander opplever
ulik behandling i
kvalitet og tilgang til
helsetjenester.

alderen 0-17 ar med
spesielle behov.

Dybdeintervju ble fullfart

av 40242
foreldre/forsargere.
Inklusjonskriterier for
videre deltakelse var:

Land

USA

Ar data
innsamling

2009 - 2010

Fysisk helse (eks.
allergier, astma,
cystisk fibrose,
diabetes mm).
Mental helse (Eks.
ADHD, angst,
depresjon). .
Utviklingshemming
(eks. Autisme,
cerebral parese,
downs syndrom,
intellektuell
utviklingshemming)

Fysisk og mental
helse

Fysisk helse og
utviklingshemming
Mental helse og
utviklingshemming
Fysisk helse,
mental helse og
utviklingshemming

Etter a ha ekskludert de
som ikke tilfredsstilte
dette ble de staende
med 34689
representanter.
Kontrollvariabler i
studien inkluderte alder,
kjgnn, etnisitet, fysisk

Gjennomshnittsalder pa
barna var 10,45,
majoritet av non-
hispanisk rase. Den
stgrste
tilstandsgruppen var
barn med kun fysisk
helseproblematikk
(49%), og den minste
var barn med kun
utviklingshemming
(3%). 30% hadde mer
enn en tilstand. 74%
av de med alle tre
tilstandsgrupper
rapporterte om stagrst
niva av
aktivitetsbegrensning.
Av de med kun fysisk
helseproblematikk
rapporterte kun 13% av
foreldrene om
aktivitetsbegrensning.
Alle tilstandsgruppene
var signifikant mindre
sannsynlig a veere en
del av medisinske
avgjoerelser
sammenlignet med
barn med kun fysisk
helseproblematikk.
Sannsynligheten for &
ha tilgang til medisinsk
hjelp hjemme var ogsa
mindre sannsynlig hos
de som ikke kun hadde
fysisk
helseproblematikk.
Barn med kun
utviklingshemming var
de med minst tilgang til
helsehjelp.

Alle gruppene var
sannsynlig & fa tilgang
til tidlig screening
sammenlignet med de

Er problemstillingen klart formulert?
Ja.

Er befolkningen (populasjonen) som
utvalget er tatt fra, klart definert? Ja
Ble utvalget inkludert i studien pa en
tilfredsstillende mate? Ja

Ble det redegjort for om
respondentene skiller seg fra de som
ikke har respondert? Ja

Er svarprosenten hgy nok? Ja
Bruker studien malemetoder som er
palitelige for det som skal males? Ja
Er datainnsamlingen standardisert?
Ja

Er dataanalysen standardisert? Ja
Hva forteller resultatene?
Resultatene forteller at barn med
multiple helsetilstander eller
utviklingshemming alene er mest utsatt
for redusert kvalitet og tilgang til
helsetjenester, dette sammenlignet med
barn med kun fysiske helseproblemer.
Det er store ulikheter i tilgang til
helsetjenester for barn med spesielle
behov.

Kan det overfores til praksis? Uklart.
Resultatene kan bidra til & vise
viktigheten av et gkt fokus pa denne
gruppen. Studien viser til andre studier
som underbygger funnene.

Hva diskuterer forfatterne som:
Styrke

Henviser til andre studier med like funn.
Forste studie som ser pa alle definerte
tilstandsgrupper og sammenligner
disse.

Mange foreldre har deltatt. Stor studie
med oppdatert data.

Svakhet

Tverrsnittstudie gjer at man ikke far sett
pa kausale forhold. Subjektive
tilbakemeldinger da det er
foreldrerapportert. Listen av kroniske
tilstander i studien har ikke tatt med alle
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aktivitet, fattigdom,
foreldrenes utdanning.
Statistikk

Deskriptiv statistikk, chi-
square test for
assosiasjon mellom
tilstandsgruppene.
Logistisk regresjon for
assosiasjon il
kontrollvariablene.

med kun fysisk
helseproblematikk.
Barn med multiple
helsetilstander eller kun
utviklingshemming var
de som rapporterte om
mest
aktivitetsbegrensninger.
Barn med
utviklingshemming
alene eller med andre
tilstander var de som
hadde minst
sannsynlighet for &
motta kvalitet i
helsetjenestene.

tilstander, og kan derfor ha ekskludert
viktige, men mer sjeldne tilstander.
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Referanse: Frid C, Anneren G, Rasmussen F, Sundelin C, Drott P.
Utilization of medical care among children with Down's syndrome.

Studiedesign: Retrospektiv
kohortestudie

Journal of intellectual disability research : JIDR. 2002;46(Pt 4):310-7. | Grade - Lav
kvalitet
Formal Materiale og metode [Resultater Diskusjon/kommentarer/sjekkliste
Malet var a Populasjon: Hovedfunn Sjekkliste:

undersgke
medisinsk
helseoppfelging
for barn med DS
og medfadt
hjertefeil (CHD).
Det ble ogsa
sett pa hvordan
medfadte
malformasjoner
pavirket
neonatal
omsorg.

Konklusjon

Tilstedeveerelsen
av CHD var den
viktigste faktoren
for medisinsk
omsorg og
infeksjonsrisikoen
hos DS-
populasjonen.
Tilstedeveerelse
av CHD fgrte il
flere
sykehusdager for
infeksjon.

Land

Sverige

Ar data
innsamling

1973 - 1997

Populasjonen var alle
levende fgdte med DS
fgdt i nord-Sverige i en
8-arsperiode. Antall
barn fedt i denne
perioden var 224. Fem
individer kunne ikke
falges opp, fem var
flyttet andre steder og
ett barn ble tapt til
videre oppfelging. To
barn ble ekskludert da
det manglet
informasjon om
neonatalperioden.

211 barn med DS fadt
mellom 1973 og 1980 i
nordlige deler av
Sverige ble inkludert
og fulgt opp i 17 ar.
Varigheten av
neonatal omsorg ble
sammenlignet med
barn med DS fadt
mellom 1995 og 1998 i
samme region.
Medfgdte
malformasjoner var:
hjertefeil (CHD),
gastrointestinal (GIT),
CHD og GIT, og andre
malformasjoner. Barn
med DS, men uten
malformasjoner ble
sammenlignet med
barna med
malformasjoner.

De 211 barna fgdt i 8-
arsperioden ble
sammenlignet med 0+
barn med DS fadt
mellom 1995 — 1998 i
samme region.
Informasjon var tatt fra
medisinsk
fadselsregister.
Statistiske metoder
Non-parametrisk
Mann-Whitney for

Prevalensen av DS var pa
1,2 per 1000 levende fadte.
48% av de inkluderte barna
hadde CHD. Kirurgi ble
giennomfart pa 25%. GIT-
malformasjoner var sett hos
8%, og andre
malformasjoner hos 5,7%.
Gjennomsnittlig varighet av
neonatal/post-neonatal
omsorg var pa 26,7 dager i
snitt. Sammenlignet med
barna fedt mellom 1995-
1998 var disse barna
gjennomsnittlig 10,7 dager
pa sykehus.

Den generelle populasjonen
av svenske nyfgdte mottok
neonatal omsorg i 6,2 dager
mellom 1973 og 1980, og
4,25 dager mellom 1995 og
1998.

Gjennomshnittlig antall
sykehusbesgk i lapet av
forste 10 levear var 4,8 hos
de 211 med DS. Hos de med
DS og CHD var tallet 6,0.
Gjennomsnittig varighet pa
sykehusinnleggelser var 13,1
dager. Dersom
neonatalperioden ble
ekskludert var varigheten i
snitt 4,7 dager.

Fire barn dgde under
neonatalperioden og 16 barn
med GIT ble ekskludert ble
varigheten pa
sykehusdagene basert pa
91% av de 211 barna.
Antallet sykehusdager
forarsaket av infeksjon var 9
ganger stgrre hos de med
CHD enn hos de uten
malformasjoner.

Dersom de med GIT
inkluderes ser man at barna
med bade CHD og GIT har
det hgyeste tallet av
sykehusdager (12 ganger

Formalet klart formulert? Ja
Er gruppene rekruttert fra
samme
populasjon/befolkningsgruppe?
Ja

Var gruppene sammenliknbare
i forhold til viktige
bakgrunnsfaktorer? Ja

Var de eksponerte individene
representative for en definert
befolkningsgruppe/populasjon?
Ja

Ble eksposisjon og utfall malt
likt og palitelig (validert) i de to
gruppene? Uklart.

Er den som vurderte
resultatene (endepunkt- ene)
blindet for gruppetilhgrighet?
Nei / Ikke relevant.

Var studien prospektiv? Nei.
Ble mange nok personer i
kohorten fulgt opp? Ja.

Er det utfort frafallsanalyser?
Ja.

Var oppfelgingstiden lang nok
til & pavise positive og/eller
negative utfall? Ja.

Er det tatt hensyn til viktige
konfunderende faktorer i
design/
gjennomfgring/analyser?
Uklart.

Tror du pa resultatene? Ja.
Kan resultatene overfgres il
den generelle befolkningen?
Nei.

Annen litteratur som
styrker/svekker resultatene?
Ja.

Hva betyr resultatene for
endring av praksis? Uklart.

Hva diskuterer forfatterne som:

Styrke — de har klart & spore alle
DS-tilfeller over tid ved hjelp av
ID-nummer og ulike registre.
Svakhet - kan ha mistet folk pa
bakgrunn av registre da de ble
endret ila studieperioden. |
starten av studieperioden var ikke
aktiv behandling av barn med DS
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sammenligning av
gjennomsnitt.

hgyere enn barna uten
malformasjoner).

Hos barn med CHD var
mortaliteten 10 ganger
hayere i lapet av farste ti
levear.

anbefalt generelt, men ved
slutten av studien var lik
medisinsk behandling for alle
barn akseptert politikk.
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