22ql1-
deletionssyndromet

22q11-deletionssyndromet &r ett medfétt syndrom
som paverkar flera organ och funktioner i kroppen.
Det ar vanligt med missbildningar och symtom fran
hjartat, gommen, immunsystemet och det centrala
nervsystemet. Symtomen och deras svarighetsgrad
varierar.

I Sverige fods cirka 45 barn om aret med 22q11-deletions-
syndromet.

Symtom

Syndromet kan paverka méanga organ. Drygt hélften av
personer med syndromet har olika typer av hjartfel.
Symtomen brukar visa sig tidigt, oftast nadgra dagar eller
veckor efter fodseln.

Gomfunktionen kan vara paverkad, vilket medfor dtsvarig-
heter hos spadbarn med syndromet. Ibland forekommer lépp-,
kak- och gomspalt.

Immunbrist dr vanligt hos barn med syndromet. Det leder
till 6kad mottaglighet for infektioner. Ménga har upprepade
luftvdgsinfektioner och Sroninflammationer. De & barn som
har allvarlig immunbrist upptécks tidigt tack vare nyfoddhets-
screeningen (PKU-provet).

De flesta med syndromet har inlérningssvarigheter och un-
gefar hilften har en lindrig intellektuell funktionsnedsattning.
Tal- och sprakutvecklingen &r ofta paverkad. Aven den ned-
satta gomfunktionen kan paverka talet sa att det blir otydligt.

Maénga har adhd och en del har autism. I vuxen alder 6kar
risken att utveckla schizofreni.

Horsel- och synnedsittning forekommer.

Symtomen varierar med aldern. Hos yngre barn mérks
oftast hjértsymtom, &dtsvérigheter, upprepade infektioner samt
tal- och spraksvarigheter. Inldarningssvarigheter och neuro-
psykiatriska symtom brukar méarkas senare.

Orsak

22ql1-deletionssyndromet orsakas av en medfédd kromsom-
avvikelse som innebir att en del av den langa armen saknas
pa en av kromosomerna i kromosompar 22.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar 22q11-deletions-
syndromet. Insatserna inriktas pa att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedsittningar som syndromet leder till.

Hjéartat undersoks och svara hjértfel opereras.

Barn och vuxna som inte kan fa i sig tillrdckligt med
nédring genom munnen kan fa niring genom en sond eller en
sa kallad knapp. Hos méanga kan en operation av gommen
forbéttra gomfunktionen och talet.

Personer som ofta far infektioner kan behdéva tillfillig
lakemedelsbehandling eller mer 14ngvarig forebyggande
behandling. I enstaka fall behdvs behandling med immun-
globulin. Vid svar immunbrist kan thymustransplantation
overviagas 1 nyfoddhetsperioden.

Horseln och synen undersoks tidigt hos alla barn med
syndromet. En del behdver horselhjalpmedel.

Barn med bestaende funktionsnedsittningar behover
habiliteringsinsatser. Psykologiskt och socialt st6d ar viktigt.

Resurser
Kunskap om 22q11-deletionssyndromet finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns dven Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
+ Foreningen 22ql1

+ Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séillsynta hilsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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