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HINTERGRUND

Federflihrende
Fachgesellschaft

Deutsche Gesellschaft far Kinder- und
Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und
Psychotherapie e. V. (DGKJP).

Quellenangabe

Bitte wie folgt zitieren:

Deutsche Gesellschaft far Kinder- und
Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und
Psychotherapie e.V. (DGKJP). Deletions- und
Duplikationssyndrom 22ql1.2 im Kindes-, Jugend-
und Erwachsenenalter. Kurzfassung (Version 1).
Verfugbar unter
https://[register.awmf.org/de/leitlinien/detail /028~

049 {zugriff am (Datum)}

Forderung

Das dieser Veroéffentlichung zugrundliegende
Projekt wurde mit Mitteln des
Innovationsausschusses beim Gemeinsamen
Bundesausschuss unter dem Férderkennzeichen
O1VSF21011 geférdert.

QR-Code zu weiteren
Materialien der

AWMF-Register

Wichtig:

Weitere Materialien (wie z. B.
die Langversion der Leitlinie
oder den Leitlinienreport zur
Methodik inkl. Umgang mit
Interessen) finden Sie auf der
AWMF-Seite Uber den Link
(https:/ [register.awmf.org/de/
leitlinien/detail/028-049)

oder Uber den untenstehenden
QR-Code.

Der Pocket-Guide wurde mit
der Leitliniengruppe
abgestimmit.

Leitlinie im



https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/028-049
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/028-049

PROJEKT-

GRUPPE

Koordination

e Prof. Dr. med. Marcel Romanos (Koordination; Deutsche Gesellschaft fur Kinder- und
Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und Psychotherapie e.V. (DGKJP))

e Dr. med. Franziska Radtke, Carina Sauter, M.Sc. (Koordination, Evidenzbasierung,
methodische Arbeiten)

e Laura Kettenstock, B.Sc., Klara Steger, Paula Franz, M.Sc. (studentische Hilfskrafte,
Evidenzbasierung, methodische Arbeiten)

Mandatstragende der Fachgesellschaften

e Arbeitsgemeinschaft padiatrische Immunologie (API): PD Dr. med. Sujal Ghosh

e Deutsche Gesellschaft fur Endokrinologie e.V. (DGE): Prof. Dr. med. Stefanie Hahner, Prof.
Dr. med. Martin Fassnacht

e Deutsche Gesellschaft fur Humangenetik e.V. (GfH): Prof. Dr. med. Anita Rauch

e Deutsche Gesellschaft fur Kinder- und Jugendmedizin e.V. (DGKJ): Prof. Dr. med. Helge
Hebestreit

e Deutsche Gesellschaft fur Kinder- und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und
Psychotherapie e.V. (DGKJP): Prof. Dr. med. Marcel Romanos; Prof. Dr. med. Michael Kélch;
Dr. med. Franziska Radtke

 Deutsche Gesellschaft fir Immunologie e.V. (DGfl): Prof. Dr. med. Stephan Ehl

e Deutsche Gesellschaft fur Mund-, Kiefer und Gesichtschirurgie e.V. (DGMKG) [ Deutsche
Gesellschaft fur Asthetische Zahnmedizin e.V. (DGAZ): Prof. Dr. Dr. Dr. med. Robert Sader

e Deutsche Gesellschaft far Padiatrische Kardiologie und Angeborene Herzfehler e.V.
(DGPK): Prof. Dr. med. Michael Hofbeck

e Deutsche Gesellschaft fur Phoniatrie und Padaudiologie e.V. (DGPP): Prof. Dr. Dr. med.
Christiane Hey

¢ Deutsche Gesellschaft fur Psychiatrie und Psychotherapie, Psychosomatik und
Nervenheilkunde e.V. (DGPPN): Prof. Dr. JUrgen Deckert

e Deutsche Gesellschaft fur Sozialpdadiatrie und Jugendmedizin e.V. (DGSPJ): Prof. Dr. med.
Juliane Spiegler; Prof. Dr. med. Volker Mall

e Vereinigung fur Kinderorthopédie und -unfallchirurgie (VKOU) der DGOOC: Prof. Dr. med.
Ralf Stucker, Prof. Dr. med. Martin Rupprecht

e Verein zur Férderung der Belange von Menschen mit genetischen Verénderungen in der
chromosomalen Region 22411 e.V. (Wir sind 22Q): Stephan Schmid, Thomas Franken

QR-Code zu weiteren
Materialien der Leitlinie im
AWMF-Register




METHODIK /Elo

Systematik

Zehn systematische Literaturrecherchen wurden in
den Datenbanken Pubmed, Web of Science und

Cochrane Library durchgefuhrt. Als Suchbegriffe ‘A,' 1/8°
wurden Synonyme fur das Deletions- und IChtlg'
Duplikationssyndrom 22q]11.2 sowie fur die einzelnen 22q11.2DS:

Komorbiditéten in den Fachbereichen verwendet. .
Deletions- und

Die gefundene Literatur wurde systematisch nach Duplikationssyndrom 22q1.2

Titel/ Abstract sowie Volltext gescreent. 22q11.2Del:

o Deletionssyndrom 22q11.2
Zur Qualitatsbewertung wurde der GRADE-Ansatz
(=Grading of Recommendations Assessment, 22q11.2Dup:

Development and Evaluation) verwendet, welcher Duplikationssyndrom 22q1.2
das Bias-Risiko, Inkonsistenz, Indirektheit, Prézision,

sowie Publikationsbias bewertet. Dabei wird gepruft,

ob die Ergebnisse durch Fehler beeinflusst sind, ob

die Ergebnisse unterschiedlich sind, ob sie direkt

zum Thema passen, wie genau sie sind und ob nur

bestimmte Studien veroéffentlicht wurden.

Begrifflichkeiten in diesem Pocket-Guide

Der Pocket-Guide enthdilt alle relevanten Empfehlungen der S3-Leitlinie zum
Deletions- und Duplikationssyndrom 22q11.2 (22q11.2DS).

Sofern einzelne Empfehlungen nur fur ein Syndrom gelten, ist dies mit “22q11.2Del” oder
“22q11.2Dup” kenntlich gemacht.

QR-Code zu weiteren
Materialien der Leitlinie im
AWMF-Register




METHODIK /B0
Y,

Abkurzungen
Empfehlungs . .
~grad Beschreibung Ausdrucksweise Symbol

Starke :

A Empfehlung Soll / soll nicht /U
Schwache .

B Empfehlung Sollte / Sollte nicht /1

0 Empfehlung Kann erwogen [
offen verzichtet werden <

EK Konsensbasierte Empfehlungserarbeitung

- Empfehlungserarbeitung nach systematischer

Evidenzbasierung

QR-Code zu weiteren
Materialien der Leitlinie im
AWMF-Register




ALLGEMEINE Y
INFORMATIONEN ANV

Pravalenz

22qg11.2Del und 22q11.2Dup treten mit einer Pravalenz
von ca. 1:2000 Lebendgeburten auf.

Wichtig:
22q]11.2DS ist nach dem Down-
Betl"Offene Gene Syndrom das hdufigste

bekannte genetische Syndrom

In Uber 90 % der Falle tritt die Mikrodeletion de .
des Menschen Uberhaupt.

novo (=neu entstanden) auf. Die Mikroduplikation
tritt gehd&uft vererbt auf.

Frihere Bezeichnungen waren
z. B. Shprintzen-Syndrom, velo-
kardio-faziales Syndrom,

BiSher Verfﬁg bq re CATCH-22 oder Di-George-
Leitlinien Syndrom.

2023 wurden zwei Updated clinical practice recommendations zum Management
von Kindern und Erwachsenen mit 22q11.2Del veréffentlicht. Einige dieser
Empfehlungen stellen eine Grundlage der hierbei zugrunde liegende Leitlinie dar. Die
Updated clinical practice recommendations grinden auf einer systematischen
Literaturrecherche. Empfehlungen wurden im Expertenkonsens formuliert und
basieren auf der gefundenen Literatur, best practice sowie Umfragen, welche unter
Patient*innen durchgefuhrt wurden (Boot et al., 2023; Oskarsdéttir et al., 2023).

Boot, E,, Oskarsdottir, S, Loo, J. C. Y, Crowley, T. B, Orchanian-Cheff, A, Andrade, D. M, et al. (2023). Updated clinical practice
recommendations for managing adults with 22q11.2 deletion syndrome. Genetics in Medicine.

Oskarsdéttir, S, Boot, E., Crowley, T. B, Loo, J. C. Y., Arganbright, J. M., Armando, M,, et al. (2023). Updated clinical practice recommendations
for managing children with 22q11.2 deletion syndrome. Genetics in Medicine, 25(3), 100338.

Leitlinie 22q11.2DS




HUMANGENETISCHE

DIAGNOSTIK

Patient*innen mit klinischem
Verdacht auf
Deletionssyndrom 22q11.2
sollen diesbeziglich genetisch
getestet werden.

Mogliche Indikatoren flr das
Deletionssyndrom 22q]1.2 sind
insbesondere:

e charakteristische faziale Morphologie
(enge, leicht aufsteigende Lidachsen,
tubulére Nasenform, kurze Mundspalte,
Mikrognathie, kleine Ohren mit
Uberfalteter, kantiger Helix)

e angeborene, insbesondere konotrunkale
Herzfehler

e Immundefekte

e Gaumenspalten oder velopharyngeale
Insuffizienz

e Hypoplasie des Musculus angularis oris
(asymmetrisches Schreigesicht).

Dies trifft insbesondere zu in Kombination

mit:

e Kleinwuchs

e Adipositas

e Entwicklungsverzégerung

¢ Intelligenzminderung

e Verhaltensstérungen (Autismus, ADHS),
Schizophrenie (EB, A: soll).

Patient*innen mit klinischem
Verdacht auf
Duplikationssyndrom 22q11.2
sollen diesbezuiglich genetisch
getestet werden.

Mogliche Indikatoren flr das
Duplikationssyndrom 22q1.2 sind:
o kardiovaskuldre, urogenitale, zerebrale
oder ophthalmologische Anomalien
e Gaumenspalten oder velopharyngeale
Insuffizienz
e prdanatal erhdhte Nackentransparenz.

Dies trifft insbesondere zu in Kombination
mit:
e Wachstumsstorungen
e Entwicklungsverzégerung
¢ Intelligenzminderung
e Verhaltensstérungen (Autismus, ADHS)
e und fazialen Anomalien (EB, A: soll).

Bei starkem klinischem Verdacht: gezielte
Testung mittels MLPA oder FISH-Analyse.
Bei weniger starkem klinischem Verdacht:
genomweites Analyseverfahren effizienter
wie z. B. Mikroarray-Analysen oder
Kopienzahlanalysen aus Next-Generation-
Sequenzierdaten (EB, O: kann).

Leitlinie 22q11.2DS




HUMANGENETIK N

Humangenetik

Situation MalfRnahmen

e Bei ungewodhnlicher Symptomatik
eine zusatzliche genetische Testung
fur Betroffene anbieten (EK, A: soll).

e Betroffenen bzw. deren Eltern eine
genetische Beratung anbieten (siehe
Gendiagnostikgesetz).

 Eltern eine genetische Testung der
Region 22911.2 anbieten, auch wenn
diese klinisch unauffdllig scheinen
(EK, A: soll).

Grundsatzlich

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Mogliche Komorbiditéten, die im Zusammenhang von 22q11.2DS
auftreten kénnen

Psychische Erkrankungen  Entwicklungsstérungen
T Opthalmologische Auffélligkeiten*
Hals-nasen-ohrendrztliche und pthaimoIogische AUTIATIgrerten
. . . . . Mund-, kiefer- und
phoniatrisch-pddaudiologische . o .
B e gesichtschirurgische Anomalien
Folgestorungen ot o)

Sprech- und
Sprachentwicklungsstérungen

H -

Endrokrinologische Auffdlligkeiten\\i

Immunologische Auffélligkeiten
Hdmatologische Auffalligkeiten

Kardiologische Anomalien
Gastroenterologische Motorische Entwicklungsstérungen
Auffalligkeiten*

Nephrologische Auffalligkeiten* Urologische Auffalligkeiten

/

£ |
Anorektale Auffalligkeiten* /

Gyndkologische Auffalligkeiten*

—  Muskuloskelettale Anomalien

FUr die Versorgung von
Patient*innen mit Diagnose

Deletions- und Duplikationssyndrom Hinweise:
Haufig auftretende Anomalien wurden in der

22g11.2 soll eine interdisziplinare

~ beit zwischen d Grafik mit einer gréReren Schriftart
usammenarbeit zwischen den gekennzeichnet.

verschiedenen medizinischen : *Diese Leitlinie legt aufgrund bisher

mangelnder Expertenzentren in Deutschland

Fachbereichen erfolgen (EK, A).
keinen Fokus auf diese Teilgebiete.

Leitlinie 22q11.2DS




INTER-

DISZIPLINARITAT

Weitere Transition

Organsysteme

v

Patient*innen mit Diagnose
Deletions- und
Duplikationssyndrom 22q1.2
kédnnen gehduft urogenitale,
gastroenterologische und
ophthalmologische
Auffélligkeiten aufweisen, welche
entsprechende Versorgung
notwendig machen kénnen.
Entsprechendes Wissen um
22q1.2DS sollte in spezialisierten
Einrichtungen (z. B.
Spezialzentren, B-Zentren) und
Netzwerken (z. B. Ithaca) unter
Berticksichtigung der Komplexitat
der Erkrankung etabliert werden.
Hierzu besteht Forschungsbedarf
(EK, B: sollte).

Prdavention

In Forschung und Versorgung sollen gezielte Interventionen zur Prévention von
Komorbiditat bei Deletions- und Duplikationssyndrom 22q11.2 entwickelt werden

(EK, A: soll).

v

Jugendliche mit Diagnose
Deletions- und
Duplikationssyndrom 22qg11.2
und ihre Familien sollen ca. 1
bis 1,5 Jahre vor der
tatséchlich stattfindenden
Transition auf den
Transitionsprozess
vorbereitet werden. Die
Transition erfordert
gemeinsame Termine von
bisher behandelnder und in
Zukunft behandelnder
Institution (EK, A: soll).

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Kardiologie

Haufige Erkrankungen

Fallot'sche Tetralogie

Truncus arteriosus communis
Isolierter Ventrikelseptumdefekt
Atriumseptumdefekt

Bei 22qg11.2Del zusatzlich zu den o. g.
Fehlbildungen:
e Pulmonalatresie mit
Ventrikelseptumdefekt
e Unterbrochener Aortenbogen mit
Ventrikelseptumdefekt
e Aortenbogenanomalien

7

MalRnahmen

Abklarung auf mégliche
kardiovaskuldre Anomalien bei
22q11.2DS (EB, A: soll)
Diagnostik anhand kardiologischer
Untersuchung

o EKG

o Echokardiogramm
Bei Auffdlligkeiten ggf. Ergéinzung
durch:

o Herzkatheteruntersuchung

o Thorax-CT bzw. Kardio-MRT

(EK, A: soll)
Erneute kardiovaskulére Evaluation
beim Ubertritt ins Erwachsenenalter
bei Patient*innen mit angeborenen
Herzfehlern und 22q11.2DS (EB, A: soll)

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF 7=

KOMORBIDITAT

Kardiologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Fallot'sche Tetralogie Gepoolte Prévalenz: 20 % 24 %

Pulmonalatresie mit

. Gepoolte Prévalenz: 9 % keine Aussage moglich
Ventrikelseptumdefekt P 9 g
Truncus arteriosus

. Gepoolte Pravalenz: 9 % 24 %
communis
Unterbrochener . . . s
Gepoolte Pravalenz: 10 % keine Aussage moglich
Aortenbogen
Isolierter

. Gepoolte Préavalenz: 14 % 3,5 %
Ventrikelseptumdefekt P
Atriumseptumdefekt .

P / Gepoolte Pravalenz: 3 % 2,4 %

Vorhofseptumdefekt

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF 7=

KOMORBIDITAT

Kardiologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Isolierte 22 % keine Aussage moglich

Aortenbogenanomalien

Transposition der grof3en

. 0,7-1,6 % keine Aussage moglich
Arterien 9 9
Koarktation der Aorta 0,7-1,9 % keine Aussage moglich
Double Outlet Right . .

. g 0,7-1,7 % keine Aussage moglich
Ventricle
PerS|§tlerender Ductus 13-3,0 % 12%
arteriosus
Hypoplastisches - 35 %

Linksherzsyndrom keine Aussage moglich

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF 7=

KOMORBIDITAT

Kardiologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Bikuspidale Aortenklappe keine Aussage moglich 1,2 %
Rv-Aorta/ keine Aussage madglich 1.2 %

Pulmonalatresie

Pulmonalstenose keine Aussage mdglich 12 %

Totale Lungenvenenfehl-

mandung keine Aussage maoglich 1,2 %

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF «

KOMORBIDITAT

Psychische Gesundheit

Haufige Erkrankungen MalRnahmen

» Sperzialisierte Diagnostik hinsichtlich
psychischer Erkrankungen
niederschwellig bei Hinweisen auf
entsprechende Symptomatik bei
22q11.2DS (EB, A: soll).

e Angesichts der hohen Disposition fur
psychische Erkrankungen
Gewdhrleistung einer engmaschigen
Weiterbetreuung (EB, B: sollte).

o Wechselwirkungen korperlicher
Erkrankungen z. B. Hypo-
parathyreoidismus, Schilddrisen-
fehlfunktion, Schmerzen mit
psychischen Funktionsbereichen, z. B.
Kognition, Aufmerksamkeit, Sprache
berucksichtigen (EK, B: sollte).

e Im Rahmen der Psychodiagnostik:
Vorliegen von Lernstérungen/
Intelligenzminderung sowie
komorbiden kérperl. Erkrankungen,
Symptomen und Behandlungen
berucksichtigen (EK, B: sollte).

e Stdrkung von Resilienz

e Angststorungen

e Autismus-Spektrum-Stérung

o Affektive Stérung

e ADHS

e Oppositionelle Verhaltensstérung
e Zwangsstorung

e Schizophrenie

e Psychotische Stérung

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

QY

Psychische Gesundheit

Haufige Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del
Angststorungen 12,8-52,3 %

Autismus-Spektrum-

" 0,7-41,0 %
Storung

Affektive Stérungen
(darunter Depressionen 18-24,7 %
und bipolare Stérungen)

ADHS 25-374%

Prédvalenzen bei
22q11.2Dup

20,0-31,8 %

50-378 %

0,0-20,2 %

18,2-44,2 %

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche

gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

QY

Psychische Gesundheit

Haufige Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del

Oppositionelle

Verhaltensstérung N4-19.0 %
Zwangsstoérungen 2,0-15,7 %
Schizophrenie 1,4-16,7 %
Psychotische Stérungen 1,8-9,9 %

Prédvalenzen bei
22q11.2Dup

3,6 %

keine Aussage moglich

0,0-38 %

keine Aussage moglich

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche

gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Immunologie und Hdmatologie

Haufige Erkrankungen MaRRnahmen

e Abkldrung auf mégliche
Erkrankungen bei 22q11.2Del (EB, A:
soll) sowie 22q11.2Dup (EK, A: soll).

Bei Erstdiagnose von 22q1.2DS:

e T-und B-Zell-Ph&notypisierung
(CD3, CD4, CD8 Zell-Zahl, + Anteil
naiver CD4 T-Zellen (CD4/CD45RA)

¢ Anomalien des Thymus e B-Zellzahl (CD19) und Anteil der
e Autoimmunitat klassengewechselten Geddchtnis-B-
e Manifestationen einer Zellen (CDI19 Zellzahl und CD19/
Immundefizienz, wie CD27+IgM-)
Infektanfalligkeit e 1gG-, IgA-, IgM- und IgE-Spiegel

e Impfanamnese in Verbindung mit
einer Bestimmung der Antikérper
gegen Tetanus

o Abkl@rung durch Arzt*innen mit
Erfahrung in der Behandlung von
Stérungen der Immunitdt (EK, B:
sollte).

e Abklarung auf mogliche
Erkrankungen bei 22g11.2Del (EB, A:
soll) und 22q11.2Dup (EK, A: soll).

e Andmie
e Thrombozytopenie

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Immunologie und Hdmatologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup

ISn:rr]nV\;enrztr;;? (bsigili)r)ter 38 % keine Aussage moglich
Allgemeine Infektionen 6,9-85 % keine Aussage moglich
T-Zell-Defizienz 0,8-50 % keine Aussage moglich
storungen der o 17 % keine Aussage moglich
humoralen Immunitat

Ig;ﬂﬁ;?gi;;sf?sent 14,2 % keine Aussage moglich
Atopie 93 % keine Aussage moglich
Asthma bronchiale 8,0 % keine Aussage maoglich

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Immunologie und Hdmatologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Lebensmittelallergie 21% keine Aussage maoglich
Autoimmunitat 4,3-8 % keine Aussage moglich
Immunhyperthyreose
(Graves bzw. Basedow- 01-0,7 % keine Aussage maglich
Krankheit)

Autoimmunthyreoditis

(Hashimoto) 0,3-25 % keine Aussage moglich
Immunthrombo— 0,4-41% keine Aussage moglich
zytopenie (ITP)

Juvenile idiopathische

Arthritis/Rheumatoide 0,3-21% keine Aussage moglich

Arthritis
Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche

gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Immunologie und Hdmatologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Vitiligo 01-05% keine Aussage maoglich
Psoriasis o . .
(Schuppenflechte) 0,5-83 % keine Aussage moglich

Autoimmun-

hamolytische Andmie 05 % keine Aussage moglich
Chronisch entzundliche 0,5 % keine Aussage méglich
Darmerkrankung

Andmie 59-26 % keine Aussage moglich
Thrombozytopenie 22-238% keine Aussage moglich

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

HNO, MKG, Phoniatrie und
Padaudiologie

Héaufige Erkrankungen

e Gaumenspalte generell

o Offene Gaumenspalte

e Submukose Gaumenspalte

 Bilaterale Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte

o Isolierte/unilaterale Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte

e Okkulte submukose
Gaumenspalte nach KAPLAN

e Gaumensegelbeweglich-
keitsstérung

e Prévertebrale HalsgefdlRe
Erkrankungen des peripheren
Hérorgans, insbesondere des
Mittelohres

» Velopharyngeale Insuffizienz

o Auffdlligkeiten in der Sprech- und
Sprachentwicklung

e Kindliche Dysphagie

MalRnahmen

e Abkldrung auf mégliche

Erkrankungen bei 22q11.2Del (EB, A:
soll) und 22911.2Dup (EK, B: sollte).
Abklarung und eventuell
erforderliche Behandlung in
interdisziplin@ren Zentren
(einschlieRlich MKG, HNO, Phoniatrie,
Padaudiologie und Logopddie)

(EK, B: sollte).

Objektive Darstellung der
velopharyngealen Funktion (mittels
Nasopharyngoendoskopie/
Videofluoroskopie) bei Verdacht auf
velopharyngeale Schlussinsuffizienz
(EK, B: sollte).

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

HNO, MKG, Phoniatrie und
Padaudiologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Gaumenspalte generell 3=774 % keine Aussage moglich
Offene Gaumenspalte 4,9-1,9 % keine Aussage maoglich
Submukose 5-30,7 % keine Aussage maoglich

Gaumenspalte

Bilaterale Lippen-Kiefer-

0,4-1% keine Aussage maoglich
Gaumenspalte ! Hssag g

Isolierte/unilaterale
Lippen-Kiefer- 02-6 % keine Aussage maéglich
Gaumenspalte

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

HNO, MKG, Phoniatrie und
Padaudiologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei

Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Okkulte submukose 5,9-30,4 % keine Aussage maoglich
Gaumenspalte
Asymmetrie des 67 % keine Aussage maéglich
Gaumens
Pravertebrale o . .
HalsgefdRe 27 % keine Aussage moglich
Hérverlust insgesamt 38—-60,7 % keine Aussage moglich
Mittelohrentzundung mit 2-225% keine Aussage moglich

Sekretion (OME)

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

HNO, MKG, Phoniatrie und
Padaudiologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Velopharyngeale . .
o 32-745 % keine Aussage moglich
Insuffizienz
Verbale Entwicklungs- o . -
dyspraxie (VED) Mehr als 70 % keine Aussage moglich

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Orthopddie

Haufige Erkrankungen

e Anomalien der Halswirbelséule

e Wirbelsdulendeformitéten
(Skoliosen, Kyphosen)

e Manifestationen im Bereich der
Extremitéten, insbesondere
Patellaluxation

MalRnahmen

Abklarung auf mégliche
Erkrankungen bei 22q11.2Del (EB, A:
soll) und 22q11.2Dup (EK, B: sollte).
Jahrliche Abkldrung bis zum
Abschluss des Wachstums

(EK, B: sollte).

Im Falle eines klinischen Verdachts
auf Skoliose: Rontgenaufnahme der
gesamten Wirbelsdule anfertigen
(EK, B: sollte).

Zwischen 4-6 Jahren
Réntgenaufnahme der
Halswirbelsdule (im Einzelnen
anterior-posterior, lateral,
Flexion/Extension, einschlieRlich
Abbildung des Dens axis (2.
Halswirbel) bei ge6ffnetem Mund)
(EK, B: sollte).

Bei Verdacht auf eine zervikale
Instabilitdt in der RGntgenaufnahme:
Magnetresonanztomographie der
Halswirbelséule durchfuhren

(EK, B: sollte).

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Orthopddie

Haufige
Erkrankungen

Mind. eine zervikale/
okzipitale Anomalie der
Halswirbelsdule

Skoliose
Patellaluxation

Klumpful (Pes
equinovarus )

Prédvalenzen bei
22q11.2Del

90,5-100 %

0,6-60 %

10-20 %

11-13,3 %

Prédvalenzen bei
22q11.2Dup

keine Aussage moéglich

keine Aussage moéglich

keine Aussage moglich

keine Aussage moglich

Die hier dargestellten Prévalenzen ergeben sich aus dem in der Literaturrecherche
gefundenen systematischen Review von Homans et al. (2018). Aufgrund sehr vieler
Endpunkte wurde hier der Fokus auf die relevantesten gelegt.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

o o
KOMORBIDITAT %B @

Neuropddiatrie, Epileptologie,
Wachstum und Entwicklung

Haufige Erkrankungen MalRnahmen

e Bei Verdacht auf epileptische Anfdlle:
neuropédiatrisch/epileptologische
Abkldrung bei 22q11.2DS (EB, A: soll)
und Untersuchung auf
Elektrolytverschiebung bei 22ql1.2Del
(EB, A: soll).

e Abkldrung auf mégliche
Erkrankungen bei 22q11.2DS (EB, A:
soll).

e Bei Beurteilung von Abweichungen
Wachstum: syndromspezifische
Perzentilenskalen mitbertcksichtigen
(verfugbar fur 22qi1.2Del) (EB, A: soll);
allgemeine Perzentilenskalen far
Beurteilung allein nicht hinreichend

o Weitere Abkldrung bei klinischen und
anamnestischen (aus der Vor-
geschichte bekannten) Aufféllig-
keiten (EB, A: soll).

o Epileptische Anfdlle

o Auffdlligkeiten in Lingen- und
Gewichtsentwicklung

e Sprech- und Sprachentwicklungs-
storungen

e Motorische Entwicklungsstérungen

e Entwicklungsstérungen im Bereich
von Kognition, Intelligenz und
schulischen Fertigkeiten

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF

o o
KOMORBIDITAT %B @

Neuropddiatrie, Epileptologie,
Wachstum und Entwicklung

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Epilepsie 4,5-15,8 % 2,9-1,5 %
Hypokalzdmie 20-425 % keine Aussage maoglich
Wachstumsstorung 28-40 % 33,3-36,5 %
2550 % 5-20,8 %

(Wachstumsrate: unter der

Wachstum rzdogerun . Wachstumsverzdgerung inkl.
achstumsverzogerung 2. Perzentile der normalen ( . g g
. Kleinwuchs)
Bevolkerung)
Adipositas/Ubergewicht 6,3-43,5 % 9%

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

o o
KOMORBIDITAT %B @

Neuropddiatrie, Epileptologie,
Wachstum und Entwicklung

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei

Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Spro"ch—/Sprech— 10.9-80 %
verzgerung/sprech- (Sprachentwicklungs-
und Sprachprobleme/ veFr)zé erung) 9 12,5-72,7 %
Sprachentwicklungs- 9 9
storung
Motorische Verzégerung keine Aussage moglich 57,7-81,8 %
(Neuropsycho -
motorische) 48-87,7 % keine Aussage moglich

Entwicklungsverzégerung

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

o o
KOMORBIDITAT %B @

Neuropddiatrie, Epileptologie,
Wachstum und Entwicklung

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup

Motor. Probleme/
Beeintrachtigung/

. . , - 20-88,9 %
Entwicklungsbedingte keine Aussage moglich 12,0-88,9 %
Koordinationsstérung

Muskul&re Hypotonie keine Aussage moglich 14-26,9 %
.EntW|ckIungsv.er.zoge.rung 18-68 % 5-100 %

inkl. Lernschwierigkeiten

Spezifische Lern-

stérungen/ Conno : -
Lernschwéche/ 16,0—80,0 % keine Aussage moglich

Lernschwierigkeiten

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

o o
KOMORBIDITAT %B @

Neuropddiatrie, Epileptologie,
Wachstum und Entwicklung

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei

Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Normale Intelligenz o 3 o
(1Q>85) 14,6 % 31,6-80,0 %
Unterdurchschnittlicher o 3 o
Q (1Q 84-70) 45,6 % 18,2-36,8 %
Leichtgradige
Intelligenzminderung 359 % 0,0-455 %
(1Q<70)
Mittelgradige 39% 9.6-10 %

Intelligenzminderung

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Endokrinologie

Héaufige Erkrankungen MalRnahmen

¢ RegelmdRige (im Kindes- und
Jugendailter j@hrliche) oder bei
klinischen Symptomen Abkldrung
auf mégliche Erkrankungen bei
22q11.2DS (EB, A: soll).

e Kontrolle von ..

o PTH

o Serumkalzium

o Kreatinin (bei nachgewiesenem
Hypoparathyroidismus)

o TSH

o 25-Hydroxy-Vitamin D
(EK, A: soll).

» Betroffene und Bezugspersonen Uber
die potentiellen Symptome von
Hypokalzédmie informieren
(EK, A: soll).

e Hypoparathyreoidismus
e Schilddrisendysfunktion
e Stérung im Glucose-Stoffwechsel

Leitlinie 22q11.2DS




ABKLARUNG AUF

KOMORBIDITAT

Endokrinologie

Haufige Prévalenzen bei Prévalenzen bei
Erkrankungen 22q11.2Del 22q11.2Dup
Hypokalz&dmie 10,1-60 % 6,1 %
Diabetes Typ |I 8 % keine Aussage moglich
Adipositas 43,5 % keine Aussage moglich
Hyperthyreose 1,8 % keine Aussage moglich
Hypothyreose 77 % keine Aussage moglich

Hypertriglyceriddmie

(Hypertriglyceridemia) 40,1 % keine Aussage méglich

Die hier dargestellten Pr&valenzen ergeben sich aus den in der Literaturrecherche
gefundenen Primdrstudien.

Hinweis: Die zugehérigen
Literaturverweise kénnen

aufgrund von Platzkapazitéiten
in der Langversion der Leitlinie
eingesehen werden.




VERSORGUNG BEI

KOMORBIDITAT

Kardiologie

Situation

7

MalRnahmen

e Behandlung entsprechend den

Grundsatzlich bei Vorliegen
angeborener Herzfehler

Transition

jeweiligen Leitlinien im AWMF-
Register bei Patient*innen mit
22q11.2DS (EB, A: soll).

Bei Transition ins Erwachsenenalter:
Besondere Beachtung in der
kardiologischen Versorgung zur
Gewdhrleistung einer
kontinuierlichen
Gesundheitsversorgung (EK, A: soll).
Bei der Versorgung von
erwachsenen Patienten mit 22q11.2DS
und komplexen Herzfehlern: Einbezug
Uberregionaler EMAH-Zentren

(EK, B: sollte).

Leitlinie 22q11.2DS




VERSORGUNG BE| «

KOMORBIDITAT

Psychische Gesundheit

Situation MalfRnahmen

e Behandlung entsprechend den
Grundsatzlich bei Vorliegen jeweiligen Leitlinien im AWMF-
psychischer Stérungen Register bei Patient*innen mit
22q11.2DS (EB, A: soll).

e Eindosierung eines
Im Falle einer Psychopharmakons nach dem Motto
Psychopharmakotherapie ~starte niedrig, steigere langsam”
moglich (EK, 0: kann)

e Fordern von Resilienz sowie
Umsetzung von Angeboten zum
Pravention gezielten Aufbau von Resilienz;
Noxen und Uberforderung vermeiden
(EK, B: sollte).

Leitlinie 22q11.2DS




VERSORGUNG BEI

KOMORBIDITAT

Immunologie, Hdmatologie und
Onkologie

Situation MalRnahmen

e Versorgung entsprechend den
jeweiligen Leitlinien im AWMF-
Register bei Patient*innen mit
22q11.2DS (EB, A: soll).

Grundsatzlich bei Vorliegen
immunologischer oder
h&dmatologischer Stérungen

e Impfungen mit Totimpfstoffen
gemdal’ STIKO-Impfempfehlungen
bei Patient*innen mit 22g11.2DS
durchfuhren (EB, A: soll).

Impfungen mit Totimpfstoffen

e Vor Lebendimpfungen eine qualifizierte
Impfungen mit Lebendimpfungen immunologischen Evaluation und
Beratung einholen (EK, B: sollte)

e Bei Bluttransfusionen im
Sduglingsalter bestrahlte
Blutkonserven verwenden
(EK, B: sollte).

Umgang im Falle von Transfusionen

Leitlinie 22q11.2DS




VERSORGUNG BEI

KOMORBIDITAT

HNO, MKG, Phoniatrie und
Padaudiologie

Situation MaRfRnahmen

Grundsatzlich bei Vorliegen mund-,
kiefer- und gesichtschirurgischer,
hals-nasen-ohrendrztlicher und/oder
phoniatrisch-p&daudiologischer
Stérungen

e Behandlung entsprechend den
jeweiligen Leitlinien im AWMF-
Register bei Patient*innen mit
22q11.2DS (EB, A: soll).

e Operative Versorgung erst nach
genauer Darstellung/Klérung des
zugrundeliegenden morphologisch-
funktionellen Problems. Konservative
Bellbung einer Operation im Zweifel
voranstellen (EK, B: sollte).

Bei velopharyngealer e Objektivierung des Verschluss-

Schlussinsuffizienz musters durch transnasale
Endoskopie und/oder Video-
fluoroskopie. Indikationsstellung zu
einer OP und Auswahl des jeweiligen
Operationsverfahren basierend auf
der instrumentellen Objektivierung
(EK, B: sollte).

Leitlinie 22q11.2DS




VERSORGUNG BEI

KOMORBIDITAT

HNO, MKG, Phoniatrie und
Padaudiologie

Situation

Bei velopharyngealer
Schlussinsuffizienz morphologischer
Ursache

Bei velopharyngealer
Schlussinsuffizienz funktioneller
Ursache

MalRnahmen

Durchfdhrung einer
sprechunterstitzenden Operation
(bei 22q11.2Dup hierzu noch
deutlicher Forschungsbedarf)
Auswahl der Operationstechnik
entsprechend des individuellen
Problems (fur 22q11.2Del EB, B: sollte;
far 22q11.2Dup EK, B: sollte).

Durchfldhrung einer
sprechunterstitzenden Operation
moglich, wenn konservativ keine
Therapiefortschritte erzielt wurden
Auswahl der Operationstechnik
entsprechend des individuellen
Problems (EK, B: sollte).

Leitlinie 22q11.2DS




VERSORGUNG BEI

KOMORBIDITAT

HNO, MKG, Phoniatrie und
Padaudiologie

Situation MaRlRnahmen

o Moglichkeit eines aberranten Gefdl3-
verlaufs im Bereich der praverte-
bralen Halsgefdl3e und daraus
moglicherweise Inoperabilitat

Vor sprechunterstitzenden berucksichtigen (Palpation der
Operationen Rachenhinterwand, ggf. Naso-
pharyngoskopie und/oder bild-
gebende Darstellung der praverte-
bralen HalsgefdRsituation)
(EK, A: soll).

e Indikation fur eine Adenotomie sehr
streng stellen, da diese eine
Hypernasalitét irreversibel ver-
schlechtern oder verursachen kann.

e Konservative Malnahmen wie z. B.

Adenotomie kortikoidhaltige Nasensprays einer
operativen Versorgung vorziehen.

e Bei zwingender Indikation Erwdgung
einer lateralen Adenotomie zur
Freilegung der Tubenostien
(EK, A: soll).

Leitlinie 22q11.2DS




VERSORGUNG BEI =l
KOMORBIDITAT o)

Orthopddie
Situation MalRnahmen

e Behandlung entsprechend den
Grundsdtzlich bei Vorliegen jeweiligen Leitlinien im AWMF-
muskuloskelettaler Anomalien Register bei Patient*innen mit
22q11.2DS (EB, A: soll).

Leitlinie 22q11.2DS




VERSORGUNG BEI

: S Qe
KOMORBIDITAT 630 )

Neuropddiatrie, Epileptologie,
Wachstum und Entwicklung

Situation MaRRnahmen
Grundsatzlich bei Vorliegen von e Behandlung entsprechend den
Wachstums- und jeweiligen Leitlinien im AWMF-
Entwicklungsstérungen sowie Register bei Patient*innen mit
neurologischen Erkrankungen 22q11.2DS (EB, A: soll).

Leitlinie 22q11.2DS




VERSORGUNG BEI

KOMORBIDITAT

Endokrinologie

Situation

Grundsdtzlich bei Vorliegen von
endokrinologischen Erkrankungen

Perinatal, im Falle von
Schwangerschaft, perioperativ und
bei akuten Erkrankungen

MalRnahmen

e Behandlung entsprechend den

jeweiligen Leitlinien im AWMF-
Register bzw. international
verfugbaren Leitlinien bei
Patient*innen mit 22911.2DS
(EB, A: soll).

In kérperlichen Stresssituationen
gezielte CalciumUberwachung, z. B.
perioperativ, perinatal, wéhrend der
Schwangerschaft und bei akuten
Erkrankungen umsetzen

(EK, B: sollte).

Leitlinie 22q11.2DS




BERATUNG

TODO'S

Kardiologie

O Uber méglicherweise erhdhtes O
perioperatives Risiko (in Bezug auf
Krankenhausaufenthalt,
Intensivpflege, Infektionen,
Beatmung, Komplikationen) bei
Behandlung angeborener
Herzfehler bei 22q11.2Del in der
Aufkldrung informieren (EB, B:
sollte).

In der Aufkldrung vor OP darUber
informieren, dass 22q11.2Del keinen
Einfluss auf das perioperative
Mortalitétsrisiko (Sterblichkeitsrisiko)
zu haben scheint

(EB, 0: kann).

Immunologie, Hdmatologie

und Onkologie

O Eine qualifizierte immunologische O
Evaluation und Beratung vor
Lebendimpfungen durchfuhren;
Empfehlungen zu Impfungen sollten
von Arzt*innen mit Erfahrung in der
Behandlung angeborener Stérungen
der Immunit&t weitergeben werden
(EK, B: sollte).

Bei Bluttransfusionen Verwendung
von bestrahlten Blutkonserven im
Sduglingsalter

-> Empfehlungen zum Umgang im
Falle von Transfusionen von
Arzt*innen mit Erfahrung in der
Behandlung von angeborenen
Stérung der Immunitat weitergeben
(s. Abklérung bei Erstdiagnose)

(EK, B: sollte).

Leitlinie 22q11.2DS




BERATUNG

TO

DO'S

Psychische Gesundheit

v

v

v

Bei der Aufklarung tber eine
Behandlung psychotischer
Erkrankungen mit Antipsychotika
vermitteln, dass das Vorliegen
von 22q911.2Del keinen Einfluss auf
den Wirkeffekt zu haben scheint
(EB, B: sollte).

Bei der AufklGrung Uber eine
Behandlung affektiver
Erkrankungen, Angst- und
Zwangserkrankungen mit
selektiven Serotonin-
Wiederaufnahmehemmern (SSRI)
vermitteln, dass das Vorliegen
von 22qg11.2Del keinen Einfluss auf
den Wirkeffekt zu haben scheint
(EB, 0: kann).

Bei der Aufklarung Uber eine
Behandlung von AD(H)S mit
Psychostimulanzien vermitteln,
dass das Vorliegen von 22qgl11.2Del
keinen Einfluss auf den Wirkeffekt
zu haben scheint (EB, B: sollte).

v

v

Bei der Aufklarung tber eine
Behandlung psychotischer
Erkrankungen mit Antipsychotika
vermitteln, dass das Vorliegen von
22911.2Del méglicherweise mit mehr
und schwerwiegenderen
unerwunscht auftretenden
Wirkungen assoziiert ist (EB, 0: kann).

Bei der Aufkl&rung tber eine
Behandlung affektiver Erkrankungen,
Angst- und Zwangserkrankungen mit
selektiven Serotonin-
Wiederaufnahmehemmern (SSRI)
vermitteln, dass das Vorliegen von
22q1.2Del nicht mit einer erhdhten
Rate an UAW einherzugehen scheint
(EB, 0: kann).

Bei der Aufklarung Uber eine
Behandlung von AD(H)S mit
Psychostimulanzien vermitteln, dass
beim Vorliegen von 22q1.2Del
modglicherweise mit dem Auftreten
von unerwunschten Wirkungen
bereits bei niedrigeren Dosen zu
rechnen ist (EB, 0: kann).

Leitlinie 22q11.2DS




BERATUNG

TODO'S

HNO, MKG, Phoniatrie und
Padaudiologie

O Moglichkeit eines aberranten Gefdéfiverlaufs im Bereich der prévertebralen
Halsgefdalie mit daraus moglicherweise resultierender Inoperabilitat bei
Patient*innen mit 22q11.2DS von Behandelnden vor einer sprechunterstitzenden
Operation bertcksichtigen (Palpation der Rachenhinterwand, ggf.
Nasopharyngoskopie und/oder bildgebende Darstellung der prévertebralen
HalsgefdRsituation) und in die Aufkl@rung einbeziehen (EK, A: soll).

Endokrinologie

0 Betroffene von 22q11.2DS und Bezugspersonen Uber potentielle Symptome einer
Hypokalzémie informieren (EK, A: soll).

Humangenetik

0 In der genetischen Beratung 0 Patient*innen mit 22q11.2DS bzw.

Informationen hinsichtlich deren Eltern bei offener
Krankheitsverlauf, Familienplanung eine gezielte
Krankheitsmanagement und fachdrztliche genetische Beratung
Wiederholungsrisiko besprechen hinsichtlich Fragen zur Reproduktion
(EK, A: soll). anbieten (EK, A: soll).

Leitlinie 22q11.2DS




TO DO’S NACH ERSTDIAGNOSE

Patient*in mit Erstdiagnose Deletions- oder Duplikationssyndrom 22q11.2

l

Wenn nicht bereits friher erfolgt:

Kardiologische Abklérung auf angeborene kardiovaskuldre Anomalien

Abklérung von Anomalien im Mund-, Kiefer- und Gesichtsbereich und hals-nasen-ohrendrztliche und
phoniatrisch-pddaudiologische Folgestérungen in interdisziplindren Zentren (einschlielich MKG, HNO,
Phoniatrie und Padaudiologie und Logopédie)

Abklérung von immunologischen und hématologischen Auffalligkeiten durch Arzt*innen mit Erfahrung in
der Behandlung von angeborenen Stérung der Immunitét sowie Gabe von Empfehlungen zu Impfungen
und zum Umgang im Falle von Transfusionen

Uberwachung hinsichtlich Ldngen- und Gewichtsentwicklung

Im Falle von Hinweisen auf Sprech- bzw. Sprachentwicklungsstérungen entsprechende leitliniengerechte
Abkldarung

Abkldrung auf motorische Entwicklungsstérungen

Interdisziplindre Abklérung auf Entwicklungsstérungen (Kognition/Intelligenz/schulische Fertigkeiten)
Abklérung hinsichtlich muskuloskelettaler Anomalien

Abklarung auf endokrinologische Auffdlligkeiten

Im Falle eines entsprechenden Verdachts Abklérung auf Epilepsie (Cave: mégliche Elektrolytverschiebung
(Hypokalzamie))

Niederschwellig bei Hinweisen auf entsprechende Symptomatik spezialisierte Diagnostik hinsichtlich
psychischer Erkrankungen

Im Falle eines entsprechenden Verdachts Abkldrung auf urologische, gynékologische,
gastroenterologische und ophthalmologische Auffélligkeiten

Genetische Beratung nach Erstdiagnose und bei Fragen zur Familienplanung/Reproduktion anbieten

e Durchfuhrung aller reguldren Vorsorgeuntersuchungen,
Impfungen mit Totimpfstoffen gemafR STIKO

und:
Nein e Jahrliche Abklérung auf muskuloskelettale Anomalien bis
Auffalligkeiten? — Abschluss des Wachstums, Réntgenaufnahme bei V. a. Skoliose

e Im Alter zwischen 4-6 Jahren eine Réntgenaufnahme der
Halswirbelsdule
Ja e Komplettierung der Impfungen nach MaRgabe von Arzt*innen
mit Erfahrung in der Behandlung von angeborenen Stérungen
der Immunitat

Grundsdatzliche Behandlung e Bei Kindern und Jugendlichen jahrlich, bei Erwachsenen

der jeweiligen Komorbiditat und regelmdRige endokrinologische Abklérung, Kontrolle von PTH,
entsprechend der ) Serumkalzium, Kreatinin (bei nachgewiesenem

jeweiligen Leitlinien unter Hypoparathyroidismus), TSH und 25-Hydroxy-Vitamin D (cave
Berucksichtigung von far klinische Symptomatik, kdrperliche Stresssituationen)
Deletions- und e Engmaschige Weiterbetreuung hinsichtlich ggf. vorhandener
Duplikationssyndrom psychischer Erkrankungen, Férderung von Resilienz

22q11.2 spezifischer Aspekte e kardiovaskulére Reevaluation bei Transition bei Betroffenen mit

Herzfehlern
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TIMELINE

Erreichen des

Erstdiagnose Erwachsenenalters

e Untersuchungen nach

Erstdiognose (siehe S 46) e Erneute kardiovaskulére

Evaluation

durchfuhren

& 0 e >

1. Jahr nach
Erstdiaghose

e Zwischen 4-6 Jahren:
Réntgenaufnahme der
Wirbelsdule
Bis Abschluss Wachstum
regelmafkige Abklédrung hins.
muskuloskelettaler
Fehlentwicklungen
Jahrlich oder bei Auftreten
entsprechender klinischer
Symptome hinsichtlich
endokrinologischer
Komorbiditaten kontrollieren

Padiatrisch-allgemeinmedizinische Anbindung, ggf. engmaschige niederschwellige
Diagnostik/Weiterbetreuung hins. Psyche, Behandlung gem. AWMF-Leitlinien
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CHECKLISTE NACH ERSTDIAGNOSE

Name:

Kardiologie
O Abklédrung auf angeborene kardiovaskuldre Anomalien
O Kardiologische Untersuchung, EKG, Echokardiogramm

O Bei Auffdlligkeiten ggf. Erg&inzung durch: Herzkatheteruntersuchung, Thorax-CT
bzw. Kardio-MRT

Psychische Gesundheit

Abklarung auf psychische Erkrankungen niederschwellig bei Hinweisen auf entsprechende
Symptomatik

Im Rahmen der Psychodiagnostik besondere Bertcksichtigung von
Lernstérungen/intelligenzminderung sowie komorbiden kérperlichen Erkrankungen, Symptome
und Behandlungen

O Engmaschige Weiterbetreuung

O Férderung von Resilienz

Immunologie, Himatologie und Onkologie

O Abklérung auf immunologische und hématologische Auffalligkeiten

O T- und B-Zell-Ph&notypisierung (cD3, CD4, CD8 Zell-Zahl, + Anteil naiver CD4 T-Zellen
(CcD4/CD45RA)

O B-Zellzahl (CD19) und Anteil der klassengewechselten Geddchtnis-B-Zellen (CD19 Zellzahl
und CDI19/ CD27+IgM-)

O IgG-, IgA-, IgM- und IgE-Spiegel

O Impfanamnese in Verbindung mit einer Bestimmung der Antikérper gegen Tetanus
O IgG-, IgA-, IgM- und IgE-Spiegel

O Empfehlungen zu Impfungen

O Empfehlungen zum Umgang im Falle von Transfusionen geben
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CHECKLISTE NACH ERSTDIAGNOSE

Name:

HNO, MKG, Phoniatrie und Padaudiologie

O Abkladrung von Anomalien im Mund-, Kiefer- und Gesichtsbereich, hals-nasen-ohrendrztliche
und phoniatrisch-p&daudiologische Folgestérungen

Bei Verdacht auf velopharyngeale Schlussinsuffizienz eine objektive Darstellung des
velopharyngealen Verschlusses mittels Nasopharyngoendoskopie/Videofluoroskopie

Orthopdadie

O Abklarung auf muskuloskelettale Anomalien

Neuropddiatrie, Epileptologie, Wachstum und Entwicklung
O Abklérung bei Verdacht auf epileptische Anfdlle

O Uberwachung hinsichtlich Auffalligkeiten in Lingen- und Gewichtsentwicklung
O Bei Hinweisen Abklérung auf Sprech- und Sprachentwicklungsstérungen

O Abklérung auf motorische Entwicklungsstérungen

O Abklarung auf Entwicklungsstérungen

Endokrinologie

O RegelmdalRRige Kontrolle von endokrinologischen Aufféalligkeiten durch Kontrolle von PTH,
Serumkalzium, Kreatinin (bei nachgewiesenem Hypoparathyroidismus), TSH und 25-Hydroxy-
Vitamin D

Humangenetik

O Genetische Beratung anbieten, Eltern genetische Testung anbieten, bei
ungewdhnlicher Symptomatik zusdtzliche weitergehende genetische Testung
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