Das Deletionssyndrom 22q11 -
Ein Uberblick

as DiGeorge-Syndrom ist ein angeborener Gen-
defekt. Wie es dazu kommt, ist bis heute weit-

gehend unbekannt.

Nur ein kleiner Anteil der Betroffenen mit inoperablen
Herzfehlern oder schwerwiegenden Stérungen der Immun-
abwehr iiberlebt das erste Jahr nicht.

In der Behandlung der Symptome hat die Medizin in den
letzten Jahren groRe Fortschritte gemacht. Dadurch hat die
Zahl der Kinder und Jugendlichen, welche mit dem
Deletionssyndrom 22q11 leben, stetig zugenommen.

Die Vielzahl der méglichen Probleme und Komplikationen
fordert eine ganzheitliche und langjdhrige Betreuung. Eine
Vielzahl von Behandlungen und Therapien pragen die
Entwicklung des betroffenen Kindes in jeder Hinsicht. Sie
sind aber auch gleichzeitig ein notwendiger Baustein, um
die Lebensqualitat zu verbessern. Deshalb bedeutet die
Diagnose fiir die Kinder ebenso wie fiir die gesamte Familie
eine enorme Belastung. Um diese bewiltigen zu konnen,
bedarf es fiir die Betroffenen viel Unterstiitzung nicht nur
durch Fachpersonal, sondern vor allem auch im gesamten
Umfeld.

Diese Broschiire mdochte ihren Beitrag dazu leisten, das
Augenmerk auf die Probleme der Betroffenen zu lenken und
durch Aufklarung die Akzeptanz in der Gesellschaft zu
erhdhen. Dies ist ein wichtiger Schritt, Familien mit Deletion
22qM-Betroffenen in ihrer schwierigen Situation zu helfen.

Familie
Hengge

,Axel war noch keine 3
Jahre, als wir die Diag-
nose erhielten: DiGeorge-
Syndrom. Bis zu diesem
Zeitpunkt dachten wir, er
sei ein vollkommen ge-
sundes Kind. Doch das
sollte leider nicht so blei-
ben: Arzte stellten einen
Herzfehler fest. Mit 2 1/2 Jahren konnte Axel noch kein Wort
sprechen. Ein Bluttest fiihrte uns dann schlieBlich zur
Gewissheit der Diagnose. Es sollten aber noch mehr Dinge fest-
gestellt werden, die in Axels Kérper nicht in Ordnung waren. Er
hat z. B. ein Loch zwischen der Pulmonalarterie und der Haupt-
schlagader (Ductus arteriosus). Zu syndromtypischen Auffallig-
keiten im Gesicht kommt eine Immunschwache hinzu. Eine ver-
deckte Gaumenspalte ist fiir seine Sprachprobleme verantwort-
lich. Und seit einiger Zeit hat Axel zudem mit Skoliose zu
kampfen.

Um mit der Situation fertig zu werden, ist viel Eigeninitiative
notig. Die KiDS helfen uns dabei sehr, sei es durch den
Austausch mit anderen Mitgliedern oder durch Seminare und
Vortrage. Immer wieder sind andere Probleme zu bewdltigen
und neue Entscheidungen zu treffen, deren Auswirkungen man
nur schwer abschatzen kann. Welche Schule er etwa besuchen
soll oder welche Operationen und Therapien notwendig sind.
Die psychische Belastung ist fir die gesamte Familie, unseren
alteren Sohn Daniel eingeschlossen, enorm hoch. Dennoch: Das
alles schweif3t uns als Familie auch sehr zusammen.

Bald wird Axel 10 Jahre alt. Insgesamt zeigt er viele Symptome
von 22q11. Trotzdem denken wir, es kénnte noch viel schlimmer
sein. SchlieBlich ist er geistig fit und auch kérperlich nicht allzu
sehr beeintrachtigt. Zwar kdnnen wir nicht weit in die Zukunft
planen, aber dennoch sind wir sehr zuversichtlich, dass wir das
alles gut meistern werden.”

KiDS-22q11..

..ist eine ehrenamtlich gefiihrte Selbsthilfeorganisation,
die sich fiir die Unterstiitzung von Kindern und Jugend-
lichen mit DiGeorge-Syndrom/22q11-Deletion und deren
Familien einsetzt.

Bei der Arbeit kann KiDS-22q11 auf die Erfahrungen betrof-
fener Eltern und Kinder zuriickgreifen. Unterstiitzt wird
der Verein dabei durch einen wissenschaftlichen Beirat,
dem namhafte Kapazitidten der Medizin angehéren.

Auf der Homepage http://www.KiDS-22q11.de finden sich
weitere Informationen iiber den Verein, aktuelle Beitrage
zu medizinischen Themen, News aus den Regional-
gruppen, Erfahrungsberichte und vieles mehr.
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Familie Hoch

L,Wir sind eine Familie mit zwei
Tochtern, Janet (fast 9) und
Kate (5 1/2). Kate kam mit
KlumpfiiBen zur Welt, die im
Alter von 4 Monaten operativ
korrigiert wurden. Ansonsten
entwickelte sie sich unauffallig:
Leichte motorische Entwick-
lungsriickstande, haufige In-
fekte der Atemwege und relativ spate erste Worte beunruhigten uns
nicht. Als sie dann aber mit 3 Jahren nach einer Polypenentfernung
nasal und undeutlich sprach, wurde schlieRlich eine submukose (ver-
deckte) Gaumenspalte gefunden. Man riet uns zu einem Gentest.
Ergebnis: Kate hat das DiGeorge-Syndrom. Eine Diagnose, der wir
zunachst vollig hilflos gegeniiber standen. Es stellten sich uns Fragen
tber Fragen. Unsere Recherchen fiihrten uns gliicklicherweise schnell
zu KiDS, die uns mit Rat und Tat hilfreich zur Seite standen.

Einen riesigen Fortschritt fiir Kate brachte eine sprechunterstiitzende
OP (Velopharyngoplastik) im Alter von 5 Jahren — in Verbindung mit
einer vierwochigen ganzheitlichen Therapie. Verbesserte sich hier
deutlich ihre Sprache, so machen sich seit einiger Zeit jedoch andere
Probleme bemerkbar: Ihr logisches Denken ist eingeschrankt, und sie
hat Schwierigkeiten beim Erfassen und Wiedergeben komplexer
Situationen. Wie wir unserer Tochter helfen? Mit kontinuierlichen
logopadischen und motorischen Therapien, Frithférderung und einer
speziellen Betreuung im Kindergarten. So kénnen wir heute sagen:
Kate ist ein frohliches, gliickliches und aufgeschlossenes Kind.

Wir kénnen nur allen Betroffenen ans Herz legen: Suchen Sie Kontakt
zu Gleichgesinnten! Organisationen wie die KiDS sind dabei sehr hilf-
reich. Denn Aufklarung tber Symptome des Syndroms ist das Aller-
wichtigste - nur dadurch kann friihzeitig geholfen werden. Das erhoht
die Chance der Kinder auf ein normales und selbstandiges Leben.”

DELETIONSSYNDROM
22q11

EIN GENDEFEKT MIT
VIELEN GESICHTERN

EINE INITIATIVE VON

KiDS-22q11..

Kindertagesstatte Stadt Lehrte
(Immensen/Arpke)

,Ich, Brigitte Kautz, arbeite als Heilpadagogin in einer integrativen
Gruppe, in der Kinder mit und ohne Behinderung gemeinsam ge-
fordert werden. In dieser Gruppe werden 14 (statt 25) Kinder von
drei padagogischen Mitarbeitern (statt zwei) betreut. Eines der
vier Kinder mit Beeintrachtigung, Wiebke, hat das DiGeorge-
Syndrom. Dieses Syndrom umfasst eine Mehrfachbehinderung,
die sich durch einen Herzfehler, eine Immunschwache und diverse
Entwicklungsverzégerungen duert. Wiebke hat in den drei Jahren
in unserer Kindertagesstatte enorme Fortschritte machen konnen.
Zu verdanken ist dies unter anderem einer ganzheitlichen Be-
treuung. Es ist uns moglich, auf die individuellen Belange und
Fahigkeiten der Kinder einzugehen und ggf. in Einzelférderung
ihre Starken zu fordern.

Aufgrund ihrer bisherigen positiven Entwicklung wird es Wiebke
méglich sein, eine Schule zu besuchen und voraussichtlich einen
normalen Schulabschluss anzustreben. Wegen ihrer kérperlichen
Beeintrachtigung wird es eventuell eine besondere Schulform
sein.

Integration von Menschen mit Behinderung lebt durch Toleranz
und Akzeptanz ihrer Umgebung. Kinder in Integrationsgruppen
lernen von- und miteinander, so entstehen keine Berlihrungs-
angste. Es ist normal, anders zu sein!”



Deletionssynd M 22411 - EIN GENDEFEKT MIT VIELEN GESICHTERN

Was ist das Deletionssyndrom 22q11?

22q11-Deletion, DiGeorge-Syndrom, CATCH 22, Velo-Cardio-Facial
Syndrom, Sphrintzen Syndrom — die Zahl der Bezeichnungen ist
groR, gemeint ist aber immer dasselbe: ein angeborener, gene-
tischer Defekt.

Betroffen davon ist etwa jedes 4000. Kind,
das auf die Welt kommt. Somit ist das
Deletionssyndrom 22q11 nach dem Down-
Syndrom (auch Trisomie 21 oder Mongo-
loismus genannt) der zweithaufigste Gen-
defekt beim Menschen. Die Ursachen fir
diesen Defekt sind bis heute weitgehend unbekannt. Was eine
22q11-Deletion ist, wie sie sich duRert und welche Auswirkungen
sie haben kann, soll im Folgenden dargelegt werden.

Was bedeutet Deletion?

Chromosomen sind die Trager der Gene
(Erbinformationen), auf denen sich die
Anweisungen an unseren Korper befinden,
wie er sich entwickeln und gesund funktio-
nieren soll. Insgesamt gibt es in jeder menschlichen Kérperzelle 23
Chromosomen-Paare. Fehlt ein Stiick von solch einem Chromo-
som, spricht man von einer Deletion. Dem Menschen geht also
Erbinformation verloren, woraus Probleme fuir die Gesundheit und
Entwicklung entstehen kénnen. Bei der 22q11-Deletion betrifft dies
einen winzig kleinen Teil auf dem Chromosom 22.

4 ,&-ﬁ Woran erkennt man das
ey Deletionssyndrom 22g11
Die Merkmale des Gendefekts sind vielfaltig.
Uber 180 Erscheinungsbilder werden der 22q11-Deletion
zugeordnet. Dabei werden jedoch 15 verschiedene Diagnosen am
héufigsten gestellt. Deren Symptomatik kann in unterschiedlicher
Auspragung und Starke vorliegen. Die Kinder konnen schwer krank
sein, sie konnen aber auch nur duBerliche Auffilligkeiten ent-

Kinderkardiologische Abteilung der
Universitatskliniken Tiibingen

»Mein Name ist Petra Bintz. In der Kinderklinik Tibingen bin ich als
Sozialpadagogin tatig. Der Schwerpunkt meiner Arbeit liegt in der
psychosozialen und sozialrechtlichen Beratung von Eltern mit
einem herzkranken Kind. Viele Kinder mit 22q11 haben einen Herz-
fehler, weswegen ich schon frith mit den Familien auf Station in
Kontakt komme.

Fur die Eltern ist die Diagnose ,Herzfehler” ein Schock. Wenn dann
noch das 22q11-Syndrom festgestellt wird, werden noch mehr
Angste ausgeldst. Meine Aufgabe ist es dann, lhnen bei der Ver-
arbeitung der Diagnose zu helfen und den Umgang mit der
Behinderung zu erleichtern. Dazu zahlt auch, die Eltern iber még-
liche FrihfordermaRnahmen zu informieren. Diese sind enorm
wichtig, um Probleme wie z. B. Sprachstérungen friihzeitig ange-
hen zu konnen. AuRerdem kann die Beantragung eines Schwer-
behindertenausweises oder des Pflegegeldes die Eltern finanziell
entlasten. Nach dem Klinikaufenthalt stehe ich den Eltern auch
weiterhin  zur ambulanten Beratung zur Verfiigung,
z. B wenn es um die Wahl eines geeigneten Kindergartens oder
der Schule geht.

Der Austausch mit anderen Eltern von Kindern mit 22q11ist fur die
meisten Elternpaare sehr wichtig. Daher versuche ich, die Eltern
schon friih mit KiDS-22q11 in Verbindung zu bringen. Die Informa-
tionsbroschiiren des Vereins verschaffen den Eltern einen guten
Uberblick dartiber, welche Probleme auftreten kénnen, und infor-
mieren sie (iber mogliche Symptome. Aber auch das Wissen, dass
meistens nicht alle Symptome auftreten, kann den Eltern eine
grolBe Erleichterung sein.”

wickeln oder gar nur Trager einer 22q11-
Deletion sein, ohne Krankheitssymptome
aufzuweisen. Einige wichtige Befunde sind:

Herzfehler — Immunschwache - Kalzium-
mangel — Muskelschlaffheit - Gaumenspalte — Sprachstérungen —
psychomotorische Stérungen - Entwicklungsriickstand -
Teilleistungsstorungen — Skoliose — Klumpfiike — Minderwuchs —
Haérstérungen — Nierenfehlbildungen — Verhaltensstorungen

Da das Krankheitsbild mit sehr unterschiedlichen Symptomen ein-
hergeht, wird der Gendefekt als Ursache der vielfaltigen Probleme
immer noch in vielen Fallen sehr spat erkannt. Bei der Mehrzahl
der Betroffenen wird die Diagnose erst nach Entdeckung eines
Herzfehlers gestellt. Eine friihzeitige Erkennung ist jedoch essen-
tiell fiir eine rechtzeitige und ganzheitliche Behandlung eines
Patienten, um so ein hohes MaR an Lebensqualitat gewahrleisten
zu kénnen.

Wie kommt es dazu?

Bei der iberwiegenden Mehrzahl der
Familien mit einem 22qn-Kind entsteht die
Deletion ,durch eine Laune der Natur” vollig
neu. Nur bei ca. 15% der Diagnosen ist
bereits auch eines der Elternteile betroffen.

Was kann man tun?

Der Gendefekt selbst ist nicht behandelbar,
die Begleiterkrankungen konnen jedoch
schon friihzeitig behandelt werden. Die
Therapie ist stark davon abhangig, welche
Symptome die Kinder aufweisen und wie ausgepragt diese sind.
Viele Herzfehler lassen sich beispielsweise operativ korrigieren.
Betroffene erreichen daher heute oftmals ein normales Durch-
schnittsalter. Auch fiir die Gbrigen Probleme wie Sprach- und
Entwicklungsstérungen sind Behandlungs- und Therapieméglich-
keiten gegeben.

Schule fiir Lernférderung Freital

LAls Lehrerin an einer Schule fiir Lernforderung unterrichte ich, Ute
Thiel, Kinder mit unterschiedlichen Lernproblemen, z.B. Lese-Recht-
schreibschwédchen oder Rechenschwachen. Damit den Kindern eine
individuelle Betreuung zuteil werden kann, haben wir in der
Unterstufe Klassengréen von 8 bis 12 Schiilern. So kénnen individuel-
le Therapien eingesetzt werden. Im vergangenen Jahr konnten wir z. B.
spezielle Fordermalnahmen mit einer Logopadin anbieten.

Seit beinahe zwei Jahren ist Marie meine Schiilerin. Sie ist neun Jahre
alt und hat das DiGeorge-Syndrom. Die Behinderung zeigt sich bei ihr
z. B. durch einen Herzfehler, eine Immunschwache sowie eine nasale
Aussprache. Maries Lieblingsfacher sind Mathe und Sport. In diesen
Fachern ist sie sehr gut.

Es ist wichtig, dass Eltern den Defiziten ihrer Kinder gegeniiber offen
sind.Zum Beispiel ist es fiir die Entwicklung der Kinder enorm wichtig,
dass sie frithzeitig eine Schule mit besonderer Forderung besuchen.
AuBerdem haben Eltern, wenn sie gemeinsam vorgehen, viele
Méglichkeiten der Einflussnahme auf z. B. Politik usw. Eltern sollten
moglichst aktiv zur Erhaltung und vor allem zur Verbesserung der
Situation beitragen, z. B. damit offentliche Gelder fir Ausbildungs-
statten auch weiterhin zur Verfligung stehen. Lobbyarbeit ist hier sehr
wichtig.”
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Prof. Dr. med. Harald Bode

Prof. Dr. med. Harald Bode ist Professor an der
Universitatsklinik und Poliklinik fiir Kinder- und
Jugendmedizin Ulm. Neben seiner Funktion als
Mitglied des wissenschaftlichen Beirats von KiDS-
22q11 elV. ist Prof. Bode unter anderem auch
Prasident der Deutschen Gesellschaft fiir Sozial-
padiatrie und Jugendmedizin, die die Sozial-
padiatrischen Zentren in Deutschland vertritt.

»Sozialpadiatrische Zentren sind spezialisierte Einrich-
tungen fiir die Krankenversorgung von Kindern und
Jugendlichen mit Krankheiten, die Entwicklungssto-
rungen, Behinderungen, Verhaltensauffalligkeiten oder
seelische Storungen mit sich bringen. Eine dieser
Krankheiten ist das 22q11-Deletionssyndrom.

Da das Krankheitsbild so vielschichtig ist, sind an den
Therapien Fachleute aus unterschiedlichen Bereichen
beteiligt, die leider oftmals nicht ausreichend zusammen-
arbeiten, um eine ganzheitliche Therapie zu gewahrlei-
sten. Diese Fachleute zu koordinieren, die Besonderheiten
der Krankheit in der Therapie aufzugreifen und spezielle
Therapieformen einzuleiten ist Aufgabe der Sozial-
padiatrie. Die Zentren sind Anlauf- und Beratungsstellen
fiir Eltern und Arzte.

Weil die Auswirkungen des Defekts noch von vielen ande-
ren Faktoren als der Medizin abhingen (z. B. soziale
Integration, Férderung, usw.), ist eine friihzeitige
Einleitung geeigneter TherapiemaBnahmen wichtig.
Obwohl die 22q11-Deletion ein recht haufiger Gendefekt
ist, hat der einzelne Kinderarzt relativ selten damit zu tun.
Eine kontinuierliche Information der Arzte ist deshalb not-
wendig —ein Ziel, das sich u. a. der wissenschaftliche Beirat
von KiDS-22q11 e. V. gesetzt hat.

Selbsthilfegruppen spielen insgesamt eine zentrale Rolle.
Sie bieten z.B. Moglichkeiten des Austausches und der
Information von Eltern und Arzten. Dariiber hinaus sind
sie immer auf dem neuesten Stand des medizinischen
Wissens. AuRerdem konnen Eltern durch die Zusammen-
arbeit mit Selbsthilfegruppen bis zu einem gewissen Grad
selbst die Rahmenbedingungen schaffen, die fiir eine opti-
male Betreuung ihrer Kinder notwendig sind, wenn es z.B.
um Therapie-, Kindergarten- oder Ausbildungsplatze geht.

Mit geeigneten Therapien und guten Integrations-
maRnahmen, die das Kind als Ganzes im Augen haben,
bestehen gute Chancen, Kindern mit 22q11-Deletions-

syndrom eine zuversichtliche Zukunft zu erméglichen.“



