Fésturrannséknir og upplysingar

UM DOWN-HEILKENNI




Gagnlegar upplysingar og adstod

Hver kona er einstok og pad sama gildir um hverja medgongu.
Barnaleeknar, erfdarddgjafar, fjolskyldumedlimir, andlegir radgjafar
og adrir geta komid pungudum konum til adstodar pegar féstur

peirra greinist med Downs-heilkenni.

SNEMMTZAK (HLUTUN, FRADSLA OG
ANDLEGUR STUDNINGUR

Woodbine House baekur um Downs-heilkenni
www.woodbinehouse.com/down-syndrome.29.0.0.2.htm

HEILBRIGPISUMONNUN

American Academy of Pediatrics, ,,Health Supervision for Children
with Down Syndrome®: http://pediatrics.aappublications.org/

content/128/2/393.full. pdf

Anna & John J. Sie Center for Down Syndrome, ,,Pediatric Guideline

Record Tool: http://www.globaldownsyndrome.org/pediatrics-
record-sheet/

VERDANDI FORELDRAR

www.downsyndrometest.org
www.ndsccenter.org/resources/new-and-expectant-parents
www.downsyndromepregnancy.org

Babies with Down Syndrome: A New Parents’ Guide (book is
available in English and Spanish)

The Parent’s Guide to Down Syndrome: Advice, Information,

Inspiration, and Support for Raising Your Child from Diagnosis

through Adulthood

EF bU ERT MED SPURNINGAR UM DOWN-HEILKENNI
GETURPU HRINGT i SIMA 1-888-960-1670 EDA FARID A
WWW.DOWNSYNDROMETEST.ORG

Inngangur

Medganga getur verid spennandi timi og ymsar tilfinningar og
spurningar geta vaknad. Verdur barnid strakur eda stelpa? Hverjum
mun hann eda hin likjast mest? Verdur barnid heilbrigt? Til ad
hjalpa pér ad finna svor vid pessum spurningum getur leeknirinn
pinn og annad heilbrigdisstarfsfolk bodid pér upp 4 ymsar

rannsoknir medan 4 medgongu stendur.




Spurningar
og svor
A ég ad fara i fésturrannsékn?

AKVORPUN UM HVORT FARA EIGI i fésturskimum
eda fosturgreiningu er mjog personuleg. Sumar konur fara i slik
prof til ad fa meiri upplysingar um moguleikann 4 ad barnid feedist
med Downs-heilkenni og/eda til ad geta buid sig undir ad feeda barn
med Downs-heilkenni. Adrar kjosa a0 fara ekki i slikar skimanir

eda greiningar og telja paer ekki naudsynlegar eda dheettunnar virdi.
Allar slikar rannsoknir eru alfarid val verdandi foreldra. Vakni hja
pér spurningar um pessa valkosti skaltu tala vi0 laekni, erfdaradgjafa,
sérfreeding i maedra- og fosturlekningum eda annan slikan adila

4 heilbrigdissvidi um aheettupeetti, avinning og takmarkanir slikra

rannsokna.

Hvad er ,fésturrannsékn” vegna Downs-heilkennis?

ALMENNT ER UM AD RADPA TVAR tegundir af
fosturrannséknum til ad meta hvort barnid er med Downs-heilkenni
eda onnur litningafravik: fosturskimum og fésturgreiningu.
Foésturskimun segir til um likur 4 litningafravikum en fésturgreining

skilar 6ruggum nidurstodum.

FOSTURSKIMUN
Fésturskimun felur yfirleitt i sér blodsynatoku og/eda émskodun. Um er
a0 reeda tveer megintegundir fésturskimunar sem byggja 4 maelingum 4
bl6di médurinnar 1 1-2 synaglésum. [ annarri

Adeins fésturgreining

rannsokninni eru meeld prétin i sermi og i i . .
sker ar pvi med vissu

hinni eru gerdar meelingar 4 erfdaefni (DNA). hvort barnid er med

Downs-heilkenni.

Sermisrannsoknin nefnist einnig meeling

4 lifefnavisum 1 bl60i verdandi modur eda lifefnaskimun fyrir
fosturgdllum. Auk blédrannsdknar er oft gerd sérstok 6mskodun

sem nefnist hnakkapykktarmeling, en um er ad reeda meelingu

4 vékvamyndun undir htd 4 hnakkanum hja féstrinu snemma

4 medgongu (milli 11 og 14 vikna). Melingar 4 gildum i sermi
modurinnar er hagt ad gera seint 4 fyrsta pridjungi medgongu (milli 10
og 14 vikna) eda 4 60rum pridjungi medgongu (milli 15 og 20 vikna).
Med slikri rannsékn feest tala fyrir metnar likur a fraviki (t.d. ,,1 af
100%), p.e. likurnar 4 pvi ad barnid sé med Downs-heilkenni eda 6nnur

litningafravik.



Nyrri tegund af rannséknum felur i sér talningu 4 DNA-6gnum

i bl6dinu. Petta nefnist utanfrumu DNA-skimun (cfDNA),
fosturgreining i médurblodi (NIPT) eda fésturskimum i modurblodi
(NIPS). cfDNA-rannsékn er haegt ad gera hvenzer sem er eftir 10 vikna

medgongu og fram ad faedingu.

Sé barnid med Downs-heilkenni eru fleiri agnir af litningi ntimer
21 1 blédsyninu. Pessi rannsékn skilar mjog nakveemri nidurstodou
um hvort barnid er med Downs-heilkenni, en allar ,jakveedar®

nidurstodur verdur po ad stadfesta

A medal dhaettupatta eru: med greiningu (sjé bls. 6). Med

~Har” aldur médur bessu profi mé einnig komast ad

(35 ara og eldri)

pvi hvort barnid er drengur eda

Einn eda fleiri settingjar
stulka.

med Downs-heilkenni
Nidurstédur ar 68ru préfi Sem stendur maela bandarisk
sem gefa til kynna meiri ~ samtok fedingarlekna og
likur & ad eignast barn

med Downs-heilkenni

kvensjukdémalekna (American
College of Obstetricians and
Gynecologists) og 6nnur fagsamtok
med pvi ad bjoda upp & cfDNA-skimun fyrir pungadar konur sem
meiri likur eru taldar 4 ad eignist barn med Downs-heilkenni. Par &
medal eru konur sem eru eldri en 35 dra vi0 faedingu barnsins, konur
sem bera fostur med dedlilegar nidurstodur dmskodunar, konur med
6edlilegar nidurstodur ur rannséknum & prétini i sermi og konur sem
hafa a0ur eignast barn med Downs-heilkenni eda eiga nainn eettingja
med heilkennid. Enn er hefdbundin fésturskimun talin edlilegasta

fyrsta skrefid hja konum sem ekki eru taldar i ,,ahaettuhopi®*

Heetta 4 fosturlati eykst ekki vid ad fara i fosturskimun. En med

fosturskimun er ekki heegt ad skera ur pvi med vissu hvort barnid er
med Downs-heilkenni eda 6nnur litningafravik. Gefi nidurstodur
fosturskimunar hins vegar til kynna miklar likur 4 fraviki bydur
feedingarleeknirinn eda erfdaradgjafinn upp 4 fésturgreiningu. Ohad
metnum likum geta foreldrarnir einnig 6skad eftir fésturgreiningu vilji

beir vita fyrir vist hvort barnid er med litningafravik.

FOSTURGREININGAR

Um er ad reeda tveer gerdir greiningarpréfa sem syna med 100% vissu
hvort barnid verdur med Downs-heilkenni eda annad litningafravik.
Legvatnsastunga er yfirleitt gerd eftir 15. viku medgéngunnar.
Fylgjusynataka er yfirleitt gerd milli 10. og 13. viku medgongu. Badum

profum fylgir 0,1-0,3% haetta 4 fosturlati. 2



Hvad er Downs-heilkenni?

DOWNS-HEILKENNI er stundum nefnt pristeeda litnings

21 vegna pess ad um er ad raeda fravik par sem folk faedist med prju
eintdk litnings numer 21 { stad tveggja. [ Bandarikjunum feedist

eitt af hverjum 691 bérnum med petta fravik.3 Hundrud ptsunda
einstaklinga { Bandarikjunum eru med Downs-heilkenni og talid er ad

fjoldi slikra einstaklinga i heiminum 6llum sé um sex milljénir.

Downs-heilkenni hefur ekkert
ad gera med kynpatt, pjéderni,
bjodfélagsstodu, tri eda nokkud

sem médirin eda fadirinn
adhafdist fyrir eda eftir getnad.

Litid er vitad um orsakir pess ad sumir fa prja eintok af litningi

21. Vitad er ad i 98% tilvika er pad ekki vegna arfgengis heldur af
handahoéfskenndum dsteedum. Likurnar 4 ad eignast barn med
Downs-heilkenni aukast med heekkandi aldri médur. [ um helmingi
tilvika pegar barn feedist med Downs-heilkenni er médirin samt sem
adur yngri en 35, sem er einfaldlega vegna pess ad fleiri yngri konur
eignast born. *

Mikilveegt er ad hafa i huga ad Downs-heilkenni hefur ekkert ad gera
med kynpitt, pjéderni, pjodfélagsstodu, tri eda nokkud sem maodirin

eda fadirinn adhafdist fyrir eda eftir getnad.




Eru dhyggjur minar og tilfinningar edlilegar?

MARGIR FORELDRAR HAFA AHYGGJUR afpvi hvada
ahrif barn med Downs-heilkenni kemur til med ad hafa a fj6lskylduna,
par 4 medal a systkini.

Hver fjolskylda er einstok og pvi er mismunandi hvernig fjolskyldur
bregdast vid hugmyndinni um barn med Downs-heilkenni eda
feedingu pess. Edlilegt er ad verda dapur eda dhyggjufullur pegar
fosturrannsokn bendir til pess ad barnid sé, eda geeti verid, med
Downs-heilkenni. Pad ad eignast barn med Downs-heilkenni er

ekki eitthvad sem foreldrar dska sér yfirleitt fyrirfram og pvi er mjog
edlilegt ad ymsar tilfinningar komi upp.

begar greiningin liggur fyrst fyrir getur verid erfitt ad sja fyrir sér
jakvaed ahrif 4 fjolskylduna. Langtimarannsoknir benda hins vegar til
ymissa jakveedra ahrifa 4 fjolskyldur. Pratt fyrir hugsanlega erfidleika
hafa frasagnir folks og rannsoknir { Bandarikjunum synt ad flestar
filskyldur barna med Downs-heilkenni bta vid stodugleika, peim

gengur vel og eru anagdar med lifid.

Auk pess bregdast morg systkini vid med jakvedum hetti og

finnst pad ad eiga systkini med Downs-heilkenni veita peim vissa
lifstyllingu. Rannsoknir 4 lifsaneegju syna ad flest eldri born, unglingar
og fullordnir med Downs-heilkenni telja sig lifa hamingju- og

innihaldsriku lif.>

EF pU ERT MED SPURNINGAR UM DOWN-HEILKENNI
GETURDU HRINGT | SIMA 1-888-960-1670 EDA FARID A
WWW.DOWNSYNDROMETEST.ORG

Hvada ahrif mun Downs-heilkenni hafa a barnid mitt?

ENGIN LEID ER AD VITA hvad framtidin ber i skauti sér
fyrir nokkud barn. A margan hatt eru bérn med Downs-heilkenni eins
og hver énnur bérn. Oll born purfa ad matast, skipta parf 4 bleyjunum
peirra og pau purfa ad fa teekifeeri til ad leika sér. Mestu skiptir p6 ad

pau purfa alud. Born med Downs-heilkenni hafa pessar somu parfir.

Heilbrigdis- og menntunarparfir barna med Downs-heilkenni geta
hins vegar verid frabrugdnar pérfum annarra barna og hugsanlega

meira krefjandi.
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Ad vera med Downs-heilkenni i
Bandarikjunum

HER AD NEDAN ERU NOKKRAR STAPREYNDIR
UM FOLK MEP DOWNS-HEILKENNI SEM GETUR
VERID GAGNLEGT ADP VITA:

11

Fra pvi ad réttindabyltingin hofst i Bandarikjunum a 6. og
7. aratug sidustu aldar hefur félk med Downs-heilkenni
notid sivaxandi vidurkenningar sem mikilvaegur hluti
samfélagsins.

Folk med Downs-heilkenni gengur i skéla, tekur
batt i ipréttum, svids- og myndlistarstarfi, trdarstarfi,
sjalfbodastarfi og atvinnulifinu.

Flest bérn med Downs-heilkenni eru med veega til midlungi
mikla proskahémlun.®

Samkveemt 16gum er skylt ad sjé einstaklingum med
Downs-heilkenni fyrir videigandi menntun & vegum
opinbera menntakerfisins 4n endurgjalds.’

Litill en vaxandi fjldi folks med Downs-heilkenni tekur patt
i nami 4 framhalds- og haskélastigi.

Flestir einstaklingar med Downs-heilkenni purfa sérstakan
studning allt sitt lif, en vaxandi fjoldi peirra lifir sjalfstaedu
eda halfsjalfstaeou lifi.

Litill en vaxandi fjéldi einstaklinga med Downs-heilkenni
giftist.

_
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HEILSA FOLKS MED DOWNS-HEILKENNI

Medallifslikur Bandarikjamanna med Downs-heilkenni eru sem
stendur 60 &r, samanborid vid 25 ar arid 19838,9 (hins vegar er
mismunur milli kynpatta og pjédernisuppruna hvad petta vardar).

Mikilveegt er ad fylgja leidbeiningum fagsamtaka bandariskra
barnaleekna, American Academy of Pediatrics (AAP) um
heilbrigdisuménnum barna med Downs-heilkenni, en pessar
leidbeiningar heita ,Health Supervision for Children with
Down Syndrome”. bessar leidbeiningar eru gagnlegar vid ad
efla likamlega og vitsmunalega getu einstaklinga med Downs-
heilkenni.

Allt ad 50% barna med Downs-heilkenni feedast med hjartagalla
og sum peirra purfa ad fara i skurdadgerd.10 Heegt er ad lagfeera
mikinn meirihluta pessara hjartagalla.

Einstaklingar med Downs-heilkenni eru i aukinni haettu &

ad fa sjukdoéma, svo sem dndunarvandamal, heyrnar- og
sjénvandamal, eyrnasykingar, keefisvefn, skjaldkirtilssjukdéma
og Alzheimersjukdom. Allir pessir sjukdémar koma pé upp hja
folki sem er ekki med Downs-heilkenni, og sumir einstaklingar
med Downs-heilkenni fa enga af pessum sjukdémum. Flestir
sjukdémanna eru medhoéndlanlegir og flestir einstaklingar med
Downs-heilkenni lifa heilbrigdu lifi.""

Einstaklingar med Downs-heilkenni eru liklegri til ad fa viss
barnahvitblzedi12 en mun éliklegri til ad fa fost krabbameinsaexli
samanborid vid félk almennt.13 Folk med Downs-heilkenni er
einnig oliklegra til ad fa hjartaafall eda heilaslag.' '
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NOKKRIR DAMIGERPIR AFANGAR | PROSKA

Hverju get ég buist vid a fyrsta arinu?

UNGBORN MEP DOWNS-HEILKENNI purfa sému BORN MED DOWNS- BORN MEP
ATHAFI HEILKENNI VENJULEGAN
PROSKA

heilbrigdispjonustu og 6nnur ungbérn (koma i reglulegar skodanir og

fa bolusetningar). Fagsamtok bandariskra barnalekna (AAP) hafa tekid

Brosa 1,5-3 manudir 0,5-3 manudir
saman leidbeiningar um ungbdrn og eldri bérn med Downs-heilkenni,
. . . « Rulla sér 2-12 méanudir 2-10 manudir
sem nefnast ,,Health Supervision for Children with Down Syndrome
(,Heilbrigdisuménnum barna med Downs-heilkenni“). A medal pess Sitja 6-18 manudir 5-9  manudir
sem AAP radleggur a fyrsta arinu er ad barnid fari i hjartadmskodun Skrida 8-25  manudir 7-13  manudir
til ad athuga hvort pad hafi hjartagalla, bl6dkornatalningu, sjén- og . .
Standa 10-32 manudir 8-16 manudir
heyrnarskimun, bl6dprof til ad meela gildi skjaldkirtilshorména og
skodun 4 meltingarfaerum. Ganga 12-45 manudir 8-18 manudir
Bo6rn med Downs-heilkenni proskast yfirleitt seinna @ nokkrum svidum. Tala, ord 9-30  manudir 6-14  ménudir
Seinkun 4 gréfhreyfiproska getur haft dhrif 4 setu, skrid og gang. Seinkun Tala, setningar 18 -46 manudir 14 - 32 manudir

4 finhreyfiproska hefur ahrif 4 samhafingu handa og fingra. Seinkun © 2001 Sigfried Pueschel

malproska getur haft ahrif 4 maltoku og gedi tals og mals.

Afangar { proska geta 4tt sér stad 4 mjog mismunandi tima hji bérnum
med Downs-heilkenni og émogulegt er ad spa fyrir um slikt. Snemmtaek
ihlutun, p.m.t. sjukra- og idjupjalfun og talpjalfun, etti ad hefjast

snemma i lifi barnsins til ad efla proska pess sem mest.

[ Bandarikjunum er bodid upp 4 pjénustu sem nefnist ,,snemmtaek
ihlutun® (e. early intervention), sem stydur vid proska ung- og smabarna
med sérparfir, einkum & fyrstu premur arum lifsins. Pjénustan er utferd
i hverju riki eftir vidmidunum alrikislaga sem nefnast 16g um menntun
einstaklinga med fotlun (e. Individuals with Disabilities Education Act

(IDEA, part C)).




YMIS HEILBRIGDISPJONUSTA OG PJONUSTA SEM ER i
BOPI TIL SNEMMB/ZRRAR iHLUTUNAR

Ef pt ert med eigin heilsutryggingu er barnid pitt einnig tryggt pott
pad sé med Downs-heilkenni, rétt eins og énnur born pin. Ekki er
lengur heimilt ad synja um tryggingar vegna sjukdoma eda raskana
sem eru fyrir hendi (e. ,pre-existing conditions“). Auk pess er i hverju
riki Bandarikjanna i gildi deetlun sem midar ad pvi ad adstoda folk vid
a0 utvega sér tryggingu fyrir born sin. Petta ma gera gegnum State
Children’s Health Insurance Program (SCHIP) eda Medicaid-aaetlunina

Early and Periodic Screening, Diagnostic and Treatment.

Alrikislog kveda 4 um ad hvert riki verdi ad bjoda upp 4 pjonustu til
snemmbeerrar thlutunar fyrir ungbérn med f6tlun eda proskahémlun.
Bo0id er upp 4 parfagreiningu og mat endurgjaldslaust en kostnadurinn
af pjonustu til snemmbeerrar thlutunar fer eftir reglum { hverju riki. I
sumum rikjum er pjonustan endurgjaldslaus en i 60rum rikjum er tekid
mid af tekjum vidkomandi.

Hafdu samband vid National Down Syndrome Congress { sima 1-888-

960-1670 til ad fa upplysingar um pa pjénustu sem er i bodi & pinu svaedi.

Adrar upplysingar og adstod

Auk félagasamtaka eins og Global Down Syndrome Foundation og
National Down Syndrome Congress starfa u.p.b. 250 stofnanir a
stadarvisu { pagu folks med Downs-heilkenni { Bandarikjunum, og pvi
er vel hugsanlegt a0 slika stofnun sé ad finna 4 pinu svaedi. Hér fyrir
nedan er stuttur listi yfir vefsiour stofnana og samtaka sem geta gagnast
pungudum konum og fjolskyldum. Nanari upplysingar er ad finna &

www.downsyndrometest.org.

GLOBAL DOWN SYNDROME FOUNDATION

www.globaldownsyndrome.org

NATIONAL DOWN SYNDROME CONGRESS

www.ndsccenter.org

DOWN SYNDROME WORLD MAGAZINE

www.downsyndromeworld.org

ATTLEIDING

Fjolskyldur sem eiga von & barni med Downs-heilkenni geta latid attleida
barnid ef peer telja pad réttan kost fyrir sig. National Down Syndrome
Adoption Network er med skra yfir fjolskyldur sem vilja og er heimilt ad
attleida born med Downs-heilkenni. Nanari upplysingar er ad finna 4

www.ndsan.org auk pess sem haegt er ad hringja i sima 513-709-1751.
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Lagalegur fyrirvari. Upplysingarnar i pessum baeklingi eru adeins etladar til fraedslu. Eftir bestu vitund Global Down
Syndrome Foundation og National Down Syndrome Congress eru upplysingarnar réttar. Lesendur skulu b6 ekki
reida sig 4 baeklinginn sem heilbrigdisradgjof. Lesendur eru hvattir til ad radfeera sig vid laekni eda adra fagmenn

4 heilbrigdissvidi sem hafa pekkingu & Downs-heilkenni. The Global Down Syndrome Foundation og National
Down Syndrome Congress afsala sér abyrgd 4 beinni, Obeinni eda annarri sjikdémsgreiningu einstaklinga sem
byggir 4 peim upplysingum sem er ad finna i baeklingi pessum ad pvi er vardar greiningar, medferd og radstafanir.
Ofangreindar stofnanir stydja ekki sérstakar vorur eda pjonustu og ekki er setlunin ad gefa neitt slikt til kynna.



