Deletionssyndrom 22q11

IR \NIR IN DER SCHULE ! B

Das Deletionssyndrom 22q11 (Deletion = Verlust von genetischem Material)

tritt bei ca. jedem 4.000. Neugeborenen auf.

Es ist auch bekannt als Di-George-Syndrom, VCFS oder CATCH-22-Syndrom
(Cardiac anomalies = Herzfehler; Anomalous face = auffallige Gesichtszige;
Thymusaplasie/Hypoplasie = Fehlen oder zu kleine Anlage des Thymus;
Cleft palate = Gaumenspalte; Hypocalcemia = Verminderung des Kalzium-

gehalts im Blut).

Erscheinungsformen

Es bestehen zumeist schwere Herzfehler und GefdB-
fehlbildungen. Ebenso sind Skoliosen und eine erhohte
Muskelschlaffheit bekannte Symptome. Eine erhohte An-
falligkeit fur Infekte und Krampfanfélle kann im frihen
Kindesalter auftreten. Sprachentwicklungsstérungen und
Entwicklungsverzdogerungen fihren in Verbindung mit
Lernstérungen zu einem forderbeddrftigen Schilerpro-
fil. Intelligenzminderungen kénnen ebenso vorkommen.
Aufmerksamkeitsstorungen und Konzentrationsschwa-
che treten vermehrt auf. Psychische Veranderungen und
Verhaltensauffalligkeiten lassen sich haufiger im Puber-
tatsalter feststellen.

Es treten i.d.R. nicht alle, sondern eines oder mehrere
Symptome auf. Dabei sind sie meist unterschiedlich stark
ausgepragt.

Ursache/Diagnose/Prognose

Das Deletionssyndrom 22qg11 ist nach dem Down-
Syndrom der zweithaufigste Gendefekt.

Ein Verdacht kann bei kombiniertem Auftreten typischer
Fehlbildungen entstehen. Einen ersten Hinweis gibt eine
angeborene Fehlbildung am Herzen oder auch eine um-
fassende Sprachartikulationsstérung. Die Bestatigung er-
folgt durch eine molekularzytogenetische Diagnostik
(FISH) und den Nachweis der 22qg11-Deletion. In der
Uberwiegenden Mehrzahl entsteht diese Deletion zuféllig
vollig neu. Nur in wenigen Ausnahmefallen kann die Er-
krankung familiar bedingt sein.

In sehr seltenen Fallen sterben die erkrankten Kinder, vor
allem diejenigen mit Herzfehler oder schwerer immu-
nologischer Grunderkrankung, vor der Vollendung ihres
ersten Lebensjahrs. Fir eine Prognose ist es von grofB3er
Bedeutung, wie weit die Organe geschadigt sind. Bei ent-
sprechender Therapie erreicht die Mehrzahl der Betroffe-
nen mindestens das Erwachsenenalter.

Behandlung

Eine ursachliche Heilung ist nicht moglich. Bei einer sym-
ptomatischen Therapie werden insbesondere Fehlbildun-
gen (z.B. Herzfehler) operativ korrigiert. Des Weiteren er-
folgt eine Therapie der Begleiterkrankungen. Wegen der
hohen Infektanfalligkeit werden in den ersten Lebensjah-
ren haufig Antibiotika verabreicht.

Je nach AusmaB der Erkrankung wird ein breites Spekt-
rum an Therapien angewendet: Physiotherapie, Frahfor-
derung, Ergotherapie, Logopéadie, Sprachtherapie und
weitere Therapien.

Gerade im Schulalter kénnen Logopdadie/Sprachtherapie
sowie Ergotherapie und Aufmerksamkeitstraining die
schulischen Leistungsméglichkeiten nachhaltig unterstit-
zen. Personlichkeitstraining und frithe Resilienzférderung,
d.h. Férderung der seelischen Widerstandskraft, kénnen
zu einem stabilen psychischen Profil fihren.

Hinweise fur Lehrkrafte

Die Forderung betroffener Kinder sollte davon ab-
hangig gemacht werden, welche schulisch relevanten
Bereiche durch das Syndrom wie stark beeintrachtigt
sind. Um das zu erkennen, ist eine gezielte Leistungs-
und Lerndiagnostik nétig. Dabei kénnen sich Lehr-
krafte durch den schulpsychologischen Dienst oder
das Sozialpadiatrische Zentrum unterstitzen lassen.
Es ist notwendig, auf eine moglicherweise unge-
wohnte, sehr nasale Sprache Riicksicht zu nehmen.
Da die Motorik beeintrachtigt ist, kdnnen die betrof-
fenen Kinder teilweise nur mit Einschrankung am
Sportunterricht teilnehmen.

Des Weiteren weisen die Kinder meist ein bestimmtes
Muster von Teilleistungsstérungen auf. Dies macht
sich vor allem im Mathematikunterricht bemerkbar.
Ebenso flhren Konzentrationsschwache und eine zu
geringe Aufmerksamkeitsspanne zu Leistungsstérun-

gen.
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Deletionssyndrom 22q11

Materialien fur Lehrkrafte Weitere Internetadressen

Auf der Internetseite www.kids-22g11.de unter « www.patienten-information.de/kurzinformationen/
,Services” >, Entwicklung” > ,Schule” finden Sie hilfrei- seltene-erkrankungen/deletionssyndrom-22q11
che Informationen zum Umgang mit betroffenen Kindern

und Jugendlichen.

Selbsthilfe/Patientenorganisation

Kinder mit Deletionssyndrom 22q11 e.V. (KiDS-22q11)
www.kids-22g11.de

KiDS-22q11.,
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http://www.patienten-information.de/kurzinformationen/seltene-erkrankungen/deletionssyndrom-22q11



