PATIENTENINFORMATION

Deletionssyndrom 22q11

WAS BEDEUTET DAS
FUR EIN KIND?

LIEBE ELTERN,

bei Ihrem Kind wurde ein sogenanntes Deletionssyn-
drom 22q11 festgestellt oder es besteht der Verdacht
darauf. Wenn Sie nun verunsichert sind oder auch
Angste haben, ist das gut verstandlich. Diese Informa-
tion soll Innen helfen, sich einen ersten Uberblick (iber
dieses seltene Krankheitsbild zu verschaffen.

Auf einen Blick: Deletionssyndrom 22q11

m Beim Deletionssyndrom 22q11 sind die Erbanlagen
verandert. Die Krankheit kann sich ab der Geburt
bemerkbar machen.

m Viele verschiedene Anzeichen sind mdglich, zum
Beispiel: Herzfehler, Gaumenfehlbildungen, Mittel-
ohrentziindungen, Verhaltensauffalligkeiten, Ent-
wicklungsstérungen oder Gesichtsauffalligkeiten.

m Das Blut kann auf die veranderte Erbanlage unter-
sucht werden.

m Behandlungen sind zum Beispiel: frihzeitige FOr-
derung mit Logopadie, Krankengymnastik, Ergothe-
rapie, Operationen und Maf3nahmen gegen Infekte.

» DIE ERKRANKUNG

Unter dem Namen Deletionssyndrom 2211 (DS 22g11)
werden mehrere Krankheiten zusammengefasst, zum
Beispiel das Velokardiofaziale Syndrom, das DiGeorge-
Syndrom oder das Shprintzen-Syndrom.

Beim Deletionssyndrom 2211 handelt es sich um eine
Veranderung in den Erbanlagen. Das lateinische Wort
.Deletion“ bedeutet Léschung. An einer bestimmten
Stelle im Erbgut, die mit ,22q11* bezeichnet wird, ist ein
sehr kleines Stlck Erbinformation verloren gegangen.
Meist passiert das rein zuféllig. Eine Vererbung der
Veranderung von einem Elternteil auf das Kind ist in
etwa 15 von 100 Fallen nachweisbar.

Etwa 1 von 4000 Kindern ist vom DS 22qg11 betroffen.
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» ANZEICHEN UND BESCHWERDEN

Es sind Uber 180 verschiedene Auffalligkeiten bekannt.
Bei jedem Betroffenen treten aber jeweils nur einige
auf. Manche Anzeichen sind bereits bei Geburt offen-
sichtlich. Andere erscheinen erst im Verlauf der Kind-
heit. Wie die Krankheit bei Inrem Kind verlaufen wird,
I&sst sich nicht vorhersagen. Die Krankheitszeichen
kénnen sehr unterschiedlich ausgepragt sein — stark,
schwach oder auch gar nicht. Haufig sind:

m Angeborene Herzfehler: Sie kbnnen mit allgemei-
ner Schwache und Atemproblemen einhergehen.

m Gaumenspalte: Sduglinge haben oft Schwierigkei-
ten zu trinken und zu schlucken.

m Schwache der Gaumenmuskeln: Dies fihrt zu
Schwierigkeiten beim Sprechen.

m Mittelohrentziindungen: Sie kénnen zu einer na-
selnden Sprache und zu Hérschaden flhren.

m Entwicklungsstérungen und Verhaltensauffallig-
keiten: Hierzu gehdren verzogerte Sprachentwick-
lung, leichte geistige Behinderung, Schwierigkeiten
beim Rechnen und Aufmerksamkeitsstérungen.

m Psychiatrische Krankheiten: Spater kann eine
Angststorung, Depression oder Psychose auftreten.

m Gesichtsauffalligkeiten: Hierzu gehdren langes
und schmales Gesicht, Schlupflider, breite Nasen-
wurzel, kleiner und haufig offen gehaltener Mund,
dinne Lippen, kleine und abstehende Ohren.

m Mangel an Kalzium: Dies kann zu Muskelkramp-
fen und Krampfanfallen flhren.

m Knochenfehlbildungen: Besonders oft treten sie
an Wirbelsaule, Flflen oder Hiftgelenken auf.

Weitere Zeichen sind zum Beispiel: unzureichende Gro-
Ren- und Gewichtszunahme, Muskelschwache, wieder-
kehrende Infekte, Sehschwache oder Nierenstérungen.
Die Lebenserwartung ist meist weitgehend normal,
sofern nicht ein schwerer Herzfehler oder eine schwere
Abwehrschwache vorliegen.
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» UNTERSUCHUNGEN

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

» BEHANDLUNGEN

Das Deletionssyndrom 22911 ist nicht heilbar, aber es
gibt fur viele Beschwerden Behandlungsmaoglichkeiten.
Die vielfaltigen Probleme und Komplikationen erfor-
dern eine langjahrige und umfassende Betreuung
durch ein Team aus mehreren Spezialisten.

Es ist wichtig, die Entwicklung Ihres Kindes friihzeitig
zu fordern, zum Beispiel mit Logopadie, Krankengym-
nastik oder Ergotherapie. Bei Bedarf ist auch eine psy-
chologische oder psychiatrische Betreuung moglich.
In Kindergarten und Schule unterstiitzt eine inklusive
Forderung die Fahigkeiten ihres Kindes. ,Inklusion®
schlieRt alle Kinder gleichermalRen ein und férdert
jedes gemal seiner Bedurfnisse.

Herzfehler kdnnen haufig erfolgreich operiert werden.
Gaumenspalten werden operativ verschlossen. Gau-
menfehlbildungen lassen sich meist mit einer Sprach-
therapie behandeln. Manchmal ist auch hier eine
Operation hilfreich.

Bei Mittelohr-Problemen kann ein Trommelfellschnitt
helfen.

Infektanfallige Kinder brauchen einen besonderen
Schutz vor Krankheitserregern. Das Behandlungs-
team berat Sie Uber mogliche Malinahmen.
Fallserien zeigen, dass das Entfernen der Rachen-
mandeln das Sprechen bei Kindern mit DS 22q11 ver-
schlechtern kann. Deshalb sollte ein erfahrener Arzt
genau prufen, ob der Eingriff wirklich notwendig ist.

» MEHR INFORMATIONEN

Quellen, Methodik und weiterfiihrende Links

» WAS SIE SELBST TUN KONNEN

m Es ist normal, anders zu sein. Jedes Kind ist ein-
zigartig. Unterstitzen Sie lhr Kind so gut es geht.
lhr Kind kann viel erreichen.

m Ein Kind mit DS 22911 kann Sie vor groRe Heraus-
forderungen stellen. Sie muissen sich mit zahlrei-
chen Fragen auseinandersetzen und lhre eigenen
Erwartungen mit den Bedurfnissen Ihres Kindes in
Einklang bringen. Sie sind aber nicht allein, es gibt
viele Mdglichkeiten, die Ihnen und Ihrem Kind den
Alltag erleichtern und eine gute Lebensperspektive
ermoglichen.

m Begleiten Sie lhr Kind aufmerksam, und lassen Sie
seine korperliche und geistige Entwicklung regel-
maRig von entsprechenden Spezialisten beurtei-
len. Je friher Auffalligkeiten entdeckt werden,
desto besser kann lhr Kind unterstitzt werden.

m Experten empfehlen bestimmte Untersuchungen
zur Kontrolle fiir lhr Kind: Lassen Sie zum Beispiel
die Kalziumwerte, die Wirbelsaule und das Horver-
mogen regelmaRig tberpriifen.

m Wenn Sie Fragen zur Vererbung der Krankheit
haben oder lhr Blut auf veranderte Erbanlagen
testen lassen mochten, gehen Sie zu einer human-
genetischen Beratung. Dort kdnnen Sie sich aus-
fuhrlich informieren.

m Es kann helfen, mit anderen Uber die Krankheit
Ihres Kindes und Ihre Sorgen zu sprechen.

m Informieren Sie sich Uber Selbsthilfeorganisationen
und tauschen Sie lhre Erfahrungen mit anderen
Betroffenen aus, zum Beispiel bei Gruppentreffen.

Diese Information wurde vom AZQ im Rahmen eines kooperativen Projektes mit der Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen (ACHSE) e. V. erstellt. Der Inhalt beruht auf aktuellen wissenschaftlichen Forschungsergebnissen und Empfehlun-
gen fur Patienten von Patienten. Alle benutzten Quellen, das Methodendokument und weiterfiihrende Links finden Sie hier:
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Weitere Kurzinformationen flr Patienten: www.patinfo.org

Kontakt zu Selbsthilfeorganisationen

In der ACHSE e. V. haben sich Patientenorganisationen zusammengeschlossen und sich auf gemeinsame Standards fur
eine unabhangige Selbsthilfearbeit geeinigt. Direkte Ansprechpartner fiir Inre Erkrankung finden Sie hier:

www.achse-online.de/pi, Tel.: 030 3300708-0
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