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Deletionssyndrom 22911 —

Was bedeutet das fur ein Kind?

Bei lhrem Kind wurde ein Deletionssyndrom 22q11 fest-
gestellt oder es besteht der Verdacht darauf.

Diese Information hilft Ihnen, sich einen ersten Uberblick
Uber das seltene Krankheitsbild zu verschaffen. Sie erfahren
auch, wo Sie fur die ganze Familie Unterstitzung finden.

Die Erkrankung

Unter dem Namen Deletionssyndrom 22g11 (kurz: DS
22911) werden mehrere Krankheiten zusammengefasst,
zum Beispiel das Velokardiofaziale Syndrom, das DiGeorge-
Syndrom oder das Shprintzen-Syndrom.

Beim DS 22911 handelt es sich um eine Veranderung in den
Erbanlagen.

Das lateinische Wort Deletion Pelotion
bedeutet Loschung. An einer
bestimmten Stelle im Erbgut, 5 :

die man ,22911“ bezeichnet,
ist ein sehr kleines Sttick Erb- D
information verloren gegan-
gen — ungefahr 40 Gene feh-
len. Meist geschieht das rein
zufallig. Warum das passiert,
ist nicht bekannt.
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Vom Chromsom 22 geht ein
Stiick Erbmaterial verloren.
Eine Vererbung dieser Veranderung von einem Elternteil auf
das Kind ist in etwa 15 von 100 Fallen nachweisbar. Nach
Schatzungen ist etwa 1 von 2 000 bis 4 000 Neugeborenen
vom DS 22q11 betroffen.

Anzeichen und Beschwerden

Es sind uber 180 verschiedene Auffalligkeiten bekannt. Bei
einem betroffenen Kind treten aber jeweils nur einige auf.
Manche Anzeichen sind bereits bei Geburt offensichtlich. An-
dere erscheinen im Verlauf der Kindheit. Wie die Erkrankung
bei Ihrem Kind verlaufen wird, lasst sich nicht vorhersagen.
Die Krankheitszeichen kénnen sehr unterschiedlich ausge-
pragt sein — stark, schwach oder auch gar nicht. Haufig sind:

e Angeborene Herzfehler: Sie kdnnen mit allgemeiner
Schwache und Atemproblemen einhergehen.

o Gaumenspalte: Sauglinge haben oft Schwierigkeiten zu
trinken und zu schlucken.

e Schwache der Gaumenmuskeln: Dies flhrt zu Schwie-
rigkeiten beim Sprechen.

e Mittelohrentziindungen: Sie kbnnen zu einer néselnden
Sprache und zu Hérschaden flihren.

o Gesichtsauffalligkeiten: Hierzu gehéren langes und
schmales Gesicht, Schlupflider, breite Nasenwurzel,
kleiner und haufig offen gehaltener Mund, dinne Lippen,
kleine und abstehende Ohren.
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o Entwicklungsstérungen und Verhaltensauffalligkeiten:
Hierzu gehdren verzdgerte Sprachentwicklung, Koordi-
nationsprobleme, spateres Trockenwerden, Stimmungs-
schwankungen und Aufmerksamkeitsstérungen.

e Lernschwierigkeiten: Bei etwa jedem zweiten betroffe-
nen Kind ist die Intelligenz leicht vermindert. Viele haben
Probleme beim Rechnen, mit dem logischen Denken und
Leseverstandnis. Die meisten besuchen eine Regel-
schule, wo sie bei Bedarf zusatzliche Unterstitzung im
Rahmen der Inklusion erhalten konnen.

e Mangel an Kalzium: Dies kann zu Muskelkrampfen und
Krampfanfallen flhren.

o Knochenfehlbildungen: Besonders oft treten sie an
Wirbelsaule, Flufien oder Huftgelenken auf.

o Psychiatrische Krankheiten: Spater kann eine Angst-
stérung, Depression oder Psychose auftreten.

Weitere Zeichen sind zum Beispiel: unzureichende Gréflken-
und Gewichtszunahme, Muskelschwache, wiederkehrende
Infekte, Sehschwache oder Nierenstérungen. Die Lebens-
erwartung entspricht weitgehend der Normalbevdlkerung,
sofern nicht ein schwerer Herzfehler oder eine schwere
Immunschwache vorliegt.

Auf einen Blick

® Beim Deletionssyndrom 22q11 sind die Erbanlagen ver-
andert. Die Erkrankung kann sich ab der Geburt bemerkbar
machen.

® Viele verschiedene Anzeichen sind moglich, zum Beispiel:
Herzfehler, Gaumenfehlbildungen, Gesichtsauffalligkeiten,
Mittelohrentziindungen, Entwicklungsstérungen, Lern-
schwierigkeiten oder Verhaltensauffalligkeiten.

® Fachleute kénnen das Blut auf die veranderte Erbanlage
untersuchen.

® Behandlungen sind zum Beispiel: friihzeitige Férderung mit
Logopadie, Bewegungstherapie, Ergotherapie, Operationen
und MaRnahmen gegen Infekte.
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Untersuchungen

Weist Ihr Kind einige dieser Anzeichen auf, untersucht man
sein Blut auf die veranderte Erbanlage, um die Diagnose zu
stellen.

Im Verlauf empfehlen Fachleute bestimmte Untersuchun-
gen zur Kontrolle fir Ihr Kind: Lassen Sie zum Beispiel die
Kalziumwerte, die Wirbelsaule, die Zahne und das Horver-
mdgen regelmalig Uberprufen.

Behandlungen

Das Deletionssyndrom 22q11 ist nicht heilbar, aber es gibt
fur viele Beschwerden Behandlungsmdglichkeiten. Die viel-
faltigen Probleme und Komplikationen erfordern eine lang-
jahrige und umfassende Betreuung durch ein Spezialisten-
Team.

Es ist wichtig, die Entwicklung Ihres Kindes frihzeitig zu
fordern, zum Beispiel mit Logopédie, Bewegungstherapie
oder Ergotherapie. Bei Bedarf ist auch eine psychologische
oder psychiatrische Betreuung mdglich. In Kindergarten und
Schule unterstitzt eine inklusive Férderung die Fahigkeiten
Ihres Kindes. Inklusion schlief3t alle Kinder gleichermalien
ein und fordert jedes gemaf seiner Bedurfnisse.

Herzfehler kdnnen haufig erfolgreich operiert werden. Gau-
menspalten werden operativ verschlossen. Gaumenfehlbil-
dungen lassen sich meist mit einer Sprachtherapie behan-
deln. Manchmal ist auch hier eine Operation hilfreich.

Bei Mittelohrproblemen kann ein Trommelfellschnitt helfen.
Zur besseren Beliftung der Ohren entfernt man manchmal
die Rachenmandeln (bekannt als ,Polypen®). Fallserien zei-
gen, dass dies aber das Sprechen bei Kindern mit DS 22g11
verschlechtern kann. Lassen Sie deshalb vorher genau pru-
fen, ob der Eingriff wirklich notwendig und hilfreich ist.
Infektanfallige Kinder brauchen einen besonderen Schutz vor
Krankheitserregern. Das Behandlungsteam beréat Sie tber
mdgliche MaRnahmen, wie Handehygiene und Impfungen.

Forschung

Es besteht die Hoffnung, dass zukunftig eine Gentherapie
als Behandlungsmdglichkeit verfugbar ist. Derzeit arbeiten
Forschergruppen daran.

Was Sie selbst tun konnen

e Es ist normal, anders zu sein. Jedes Kind ist einzigartig.
Unterstitzen Sie lhr Kind so gut es geht. lhr Kind kann
viel erreichen.

e Ein Kind mit DS 22g11 kann Sie vor grof3e Herausforde-
rungen stellen. Sie missen sich mit zahlreichen Fragen
auseinandersetzen und lhre eigenen Erwartungen mit
den Bediirfnissen |hres Kindes in Einklang bringen. Sie
sind aber nicht allein, es gibt viele Mdglichkeiten, die
lhnen und Ihrem Kind den Alltag erleichtern und eine gute
Lebensperspektive ermdglichen.

o Begleiten Sie lhr Kind aufmerksam, und lassen Sie seine
korperliche und geistige Entwicklung regelmafig von ent-
sprechenden Spezialistinnen und Spezialisten beurteilen.
Je friher Auffalligkeiten entdeckt werden, desto besser
kann man |hr Kind untersttitzen.

o Es ist empfehlenswert, ein Kompetenz-Zentrum oder ein
Sozialpédiatrisches Zentrum (kurz: SPZ) aufzusuchen.
Dort arbeiten Fachleute, die sich gut mit der Erkrankung
auskennen.

o Jugendliche mit DS 2211 neigen 6fter zu Ubergewicht
und Diabetes Typ 2 (Zuckerkrankheit). Eine frihzeitige Er-
nahrungsberatung und viel Bewegung sind daher ratsam.

e Wenn Sie Fragen zur Vererbung der Krankheit haben
oder Ihr Blut auf veranderte Erbanlagen testen lassen
maochten, gehen Sie zu einer humangenetischen Bera-
tung. Dort kénnen Sie sich ausflhrlich informieren.

e Sie kdnnen sich einer Selbsthilfeorganisation anschliefien
und Ihre Erfahrungen mit anderen Betroffenen austau-
schen, zum Beispiel bei Gruppentreffen.

Mehr Informationen

I. Quellen, Methodik und Links

Diese Information wurde vom AZQ im Rahmen eines koope-

rativen Projektes mit der Allianz Chronischer Seltener Erkran-

kungen (ACHSE) e. V. erstellt. Der Inhalt beruht auf aktuellen

wissenschaftlichen Forschungsergebnissen und Empfehlungen

von Fachleuten und Betroffenen.

Methodik und Quellen:

=> www.patienten-information.de/kurzinformationen/deletions-
syndrom-22q11#methodik

Weitere Kurzinformationen zu Gesundheitsthemen:
=» www.patienten-information.de

Il. Kontakt Selbsthilfe

In der ACHSE e. V. haben sich Patientenorganisationen zu-
sammengeschlossen und sich auf gemeinsame Standards
fur eine unabhangige Selbsthilfearbeit geeinigt.

=» www.achse-online.de/pi, Telefon: 030 3300708-0,
E-Mail: info@achse-online.de
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