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Die Bezeichnung 22q11 Deletions-
Syndrom steht ibergeordnet fiir eine
Gruppe von Syndromen mit unter-
schiedlich stark ausgeprdgten Krank-
heitszeichen, zu denen das DiGeorge-
Syndrom (DGS), das velokardiofasziale
(oder Sphrintzen-) Syndrom (VCFS),
sowie die CHARGE Assoziation gerech-

net werden. Das Wort Syndrom um-
schreibt eine Ansammlung von Krank-
heitszeichen, Fehlbildungen oder Ano-
malien, die bei einem Krankheitsbild
immer gemeinsam auftreten. Es wird
bei verschiedenen Erkrankungen als
Sammelbegriff fiir einen bestimmten
Symptomkomplex verwendet. Die hier
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genannten Syndrome werden alle
durch einen kleinen Defekt, einer soge-
nannten Mikrodeletion des Chromosoms
22 in der Region ql11 verursacht. Dieser
Chromosomendefekt fihrt zu einer
komplexen frihen embryonalen Ent-
wicklungsstorung, die sehr variabel ist.
Da die betroffenen Kinder hierdurch
eine Vielzahl von Problemen haben kaon-
nen, ist eine Betreuung durch Arzte
aus mehreren Fachbereichen von Be-
ginn an wiinschenswert und erforder-
lich. In der Regel stehen zundchst kar-
diale Probleme und die Storung des
Calciumhaushaltes im Vordergrund der

Das Immunsystem

medizinischen Behandlung. Da aber
auch das Abwehrsystem mehr oder we-
niger stark beeintrdchtigt sein kann,
sollte auch friih eine richtungweisende
immunologische Diagnostik durchge-
fiihrt werden, um bei vorliegender Ab-
wehrschwdche  entsprechende  Vor-
sichtsmassnahmen treffen zu kdnnen.
In diesem Heft mochten wir einen Ein-
blick vermitteln, wie sich das 22q11 De-
letions-Syndrom auf das Abwehrsys-
tem auswirken kann und welche Dia-
gnostik- und Therapiemdglichkeiten zur
Verfiigung stehen.

Das menschliche Immunsystem setzt
sich aus verschiedenen Organen und
Blutzellen zusammen. Die Hauptaufga-
be des Immunsystems ist die Abwehr
von Infektionserregern, ohne dabei
dem eigenen Korper Schaden zuzufii-
gen. Noch bevor das Abwehrsystem in
Aktion tritt, ist die erste natirliche
Barriere fiir Infektionserreger z.B. die
Haut, Trdnenflissigkeit, die Flimmer-
hdarchen der Atemwege, der Schleim
oder die Magensdure. Wenn diese Bar-
rieren (berwunden werden, wird das
Immunsystem aktiviert. Die Immunab-
wehr wird zum gréften Teil von be-
stimmten Blutzellen, den weifen Blut-
korperchen (Leukozyten) getragen.
Diese werden unterteilt in Granulozy-
ten, Monozyten und Lymphozyten.

Man unterscheidet zwei Arme des Im-
munsystems. Uber die unspezifische

angeborene Immunabwehr kann der
Organismus rasch auf eingedrungene
Erreger reagieren, indem diese durch
Granulozyten, Makrophagen und den-
dritische Zellen phagozytiert (.auf-
gefressen") werden. Diese Antwort er-
folgt schnell, ist aber nur mdBig effek-
tiv.

Viel effektiver ist die spezifische Ab-
wehr, die sich wiederum in eine humo-
rale (in .Korperfliissigkeit" vorliegen-
de) und eine zellulare (von Blutzellen
getragene) Abwehr einteilen ldsst. Zu
den Blutzellen der spezifischen Ab-
wehr gehéren B- und T-Lymphozyten,
die an ihrer Oberfldache hochspeziali-
sierte ,Flihlarme" (Rezeptoren) ftragen,
die in der Lage sind, Erreger zu binden.
Eine wichtige Eigenschaft dieser Zellen
ist ihr ,Geddchtnis®, d.h. die Fdhigkeit
einer stdrkeren Reaktion beim zweiten
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Kontakt mit Erregerbestandteilen. Dies
macht man sich bei jeder Impfung zu-
nutze.

Die T-Lymphozyten werden je nach ih-
rer Funktion unterschieden in T-
Helferzellen, und T-Killerzellen. Sie
sind v.a. fur die Kontrolle von Virusin-
fektionen verantwortlich, ,helfen" aber
auch vielen anderen Zellen des Immun-
systems bei deren Aufgaben, so dass
sie die Schliisselzellen des Immunsys-
tems sind.

Die B-Zellen sind in der Lage, nach
Kontakt mit einem Erreger speziell ge-
gen diesen Erreger gerichtete Anti-
korper (Immunglobuline) zu bilden. Die
Immunglobuline (Ig) kénnen anhand ih-
rer Eigenschaften in verschiedene
Klassen (Ig6, IgM, IgD, IgA, IgE) und

Subklassen eingeteilt werden. Antikor-
per sind fdhig, Erreger zu binden und
diese dadurch unschddlich zu machen.

Die wichtigsten Organe, die am Immun-
system beteiligt sind, sind die Mandeln
(Tonsillen), die Lymphknoten, das
lymphatische Gewebe in Darm und Lun-
ge, die Milz, das Knochenmark und der
Thymus. Im Knochenmark werden die
Blutzellen gebildet, in Milz und Thymus
erreichen sie ihre volle Reife und in
den anderen Lymphorganen sind die op-
timalen Strukturen vorhanden, die fiir
ihr Zusammenspiel im Rahmen einer In-
fektantwort notwendig sind. Das fiihrt
zum Beispiel zum Anschwellen von
Lymphknoten im Rahmen von Infekten.

Aktiver Lymphozyt

Lymphozyt im Ruhezustand

Bild 1: die meisten anderen abgebildeten Zellen, mal rosa, mal eher violett (je nach Farbung) sind Erythrozyten
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Der Thymus und seine Aufgabe im Abwehrsystem

Der Thymus liegt mit seinen beiden
ovalen Lappen hinter dem Brustbein,
oberhalb des Herzbeutels. Im Sdug-
lings- und Kindesalter ist er voll entwi-
ckelt, bildet sich dann aber mit dem
Einsetzen der Pubertdt langsam zu-
rick. Das Thymusgewebe selbst hat
keine unmittelbare Abwehrfunktion,
sondern ist notwendig fiir die Reifung
von Lymphozyten. Sie werden als
T-Lymphozyten bezeichnet, da sie im
Thymus fiir ihre spdteren Aufgaben
geprdgt werden.

T- Zellen werden im Knochenmark als
unreife Vorlduferzelle gebildet und

Bild 2: Thymusdriise beim Sdugling

wandern dann in den Thymus, um dort
fiir ihre spdtere Funktion .geschult" zu
werden. Einerseits vermehren sie sich
im Thymus andererseits ,lernen" sie,
zwischen korpereigenen Bestandteilen
(Antigenen) und Fremdantigenen (Er-
regern) zu unterscheiden. Erst wenn
die T-Lymphozyten die , Thymusschule®
durchlaufen haben, sind sie in der Lage,
ihre spezifischen Aufgaben im Immun-
system zu iibernehmen. Bei vollstdndi-
gem Fehlen jeglichen Thymusgewebes
konnen keine T-Zellen gebildet werden
und es folgt eine schwere Infektanfdal-
ligkeit.

-1 Luftréhre

#--3 Lunge

' ':‘ Herz (im Herzbeutel)

Benninghoff/Goerttler: Lehrbuch der Anatomie des Menschen, 10. Auflage © 1968 Urban & Schwarzenberg Verlag Miinchen
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Ursache der immunologischen Stérung:

Das 22q11 Deletions-Syndrom fiihrt zu
einer gestérten Entwicklung der drit-
ten und vierten Kiemenbogentasche in
der Embryonalzeit, d.h. es kommt be-
reits in den ersten Monaten der
Schwangerschaft zu einer Anlage- oder
Entwicklungsstérung der Organe, die
spdter aus diesen Strukturen hervor-
gehen.

Hiervon ist unter anderem der Thymus
betroffen. Das AusmaB der Stérung
der Thymusentwicklung ist von Patient
zu Patient sehr unterschiedlich.

In Abhdngigkeit von dem Ausmaf die-
ser Storung kann man verschiedene
Formen des DiGeorge-Syndroms unter-
scheiden. Ein GroBteil der Patienten mit
22q11 Deletion hat eine weitgehend

Normal entwickelte Thymusdriise beim Sdugling

Bild 3: Rantgenaufnahmen

Das partielle DiGeorge-Syndrom:

normale Thymusanlage mit einer aus-
reichenden Funktion des Immunsys-
tems. Bei dem sogenannten partiellen
DiGeorge-Syndrom (<10 % der Patien-
ten) ist der Thymus angelegt aber
nicht  vollstandig  entwickelt  (hy-
poplastisch). Von einem kompletten Di-
George-Syndrom spricht man bei feh-
lender Anlage des Thymus, der
Thymusaplasie (<1% der Patienten). Ein
fehlender Thymus auf dem Rontgenbild
oder auch bei einer Herzoperation ist
aber nicht unbedingt mit einer
Thymusaplasie gleichzusetzen. Oft gibt
es auch in diesen Fdllen noch ver-
sprengtes Rest-Thymusgewebe, was
hoch eine hinreichende T-Zell Reifung
erlaubt.

N
-
fehlender
Thymus-
schatten

/

Unterentwickelte Thymusdriise beim Sdugling
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Eine Thymushypoplasie fiihrt zu einer
verminderten Anzahl von T-Zellen im
Blut. Diese kann sehr variabel sein und
zu einer mehr oder weniger erhéhten
Infektanfdlligkeit fiihren. Es ist daher
wichtig, bei allen Kindern mit DiGeorge-
Syndrom direkt nach Diagnosestellung
die T-Zellzahlen zu bestimmen. Hierbei
sind altersentsprechende Normwerte
zu beriicksichtigen. Wird eine Ernied-
rigung festgestellt, konnen Schutzmag-
nahmen wie spezielle HygienemaBnah-
men, eine Abweichung vom iblichen
Impfprogramm und auch eine vorbeu-
gende Antibiotikagabe notig sein. Dies
muss im Einzelfall mit einem Spezialis-
ten besprochen werden und hdngt ne-
ben der Thymushypoplasie auch von an-
deren Faktoren ab, die eine zusdtzliche
Infektanfdlligkeit verursachen konnen,

Das komplette DiGeorge-Syndrom:

wie z.B. Herzfehler oder eine Reflux-
krankheit. Bei Thymushypoplasie stei-
gen in den meisten Fdllen die T-Zell-
zahlen dann innerhalb des ersten Le-
bensjahres spontan auf Werte an, die
keine Infektanfdlligkeit mehr nach sich
ziehen. Die gestorte Reifung von T-
Zellen bei Thymushypoplasie fihrt
nicht nur dazu, dass zu wenige T-Zellen
gebildet werden, sondern auch die ,Er-
ziehung" dieser Zellen verlduft nicht
optimal. Die Unterscheidung zwischen
.Selbst" und.Fremd" ist gestort, es
ldsst sich eine erhohte Neigung zu Au-
toimmunerkrankungen beobachten.
Hierbei richtet sich das Abwehrsystem
gegen korpereigene Strukturen, insbe-
sondere gegen die eigenen Blutzellen
oder die Gelenke.

Das komplette DiGeorge-Syndrom ist
durch das vollstdndige Fehlen des Thy-
mus charakterisiert. Die Hdufigkeit
dieser Form liegt unter 1% aller Kinder
mit 22q11 Deletionssyndrom.

Da aufgrund der fehlenden Anlage des
Thymus keine Immunitdt aufgebaut
werden kann und durch die fehlenden
T-Zellen auch die Funktion der B- Zel-
len (Antiksrperproduktion) beeintrdchtigt
ist, kommt es zu einer schweren kombi-
nierten Storung im Abwehrsystem. Zu
den frilhen Krankheitszeichen gehoren
bei dieser seltenen Form schwere In-
fektionen des Magen-Darm -Traktes
mit Durchfdllen bis hin zur Gedeih- und

Entwicklungsstérung.

Daneben kommt es zu wiederkehrenden
Atemwegsinfektionen, hdufig mit Erre-
gern, die fir den gesunden Organismus
ohne Bedeutung sind. Nicht selten ist
ein hartndckiger Soorbefall (meist im
Mund beginnende, sich iber den Ma-
gen- Darm Trakt in den Windelbereich
ausbreitende Pilzinfektion). Ansonsten
eher harmlose Infektionen mit Viren,
wie z.B. den Varizellen (Windpockenerre-
ger), konnen zu lebensbedrohlichen
Krankheitsverldaufen fiihren. Das Kklini-
sche Bild ist vergleichbar einem schwe-
ren kombinierten Immundefekt (SCID)
und stellt einen immunolog. Notfall dar.
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Normale Thymusanlage

Bild 4: Darstellung des Thymus im Ultraschall

Untersuchungsmethoden:

Rudimentdrer Thymus

Sobald die Diagnose eines 22ql1 Syn-
droms gestellt worden ist, sollte eine
immunologische Laboruntersuchung er-
folgen, um entsprechende MaBnahmen
ergreifen und Komplikationen vermei-
den zu konnen. Hierzu sind mehrere
Basisuntersuchungen im Blut erforder-
lich. Zur Diagnostik gehoren orientie-
rende Untersuchungen, wie die Be-
stimmung der Leukozyten durch das
Erstellen eines Blutbildes (auf Lympho-
zytenzahlen achten), die Bestimmung
der Immunglobuline (beim Neugebore-
nen aufgrund des Ubertritts miitterli-
cher Antikérper auf das Kind zundchst

nur begrenzt aussagefdhig) und einer
Durchflusszytometrie. Diese ,automa-
tisierte” Untersuchungsmethode des
Blutes ermdglicht es, durch spezielle
Markierung bestimmter Merkmale der
Blutzellen, die T-Zellen zu identifizie-
ren und zu zdhlen. Sind zu wenig T-
Zellen vorhanden, sollte in weiterfih-
renden Bluttests die Funktionalitdt und
das Repertoire (die Vielfalt) der
verbleibenden T-Zellen uberprift wer-
den. Zudem sollte bei jedem Sdugling
mit 22q11 Syndrom eine Ultraschallun-
tersuchung mit einer Bestimmung des
Thymusvolumens durchgefiihrt werden.

Bild 5: Blutentnahme und anschlieBende Aufbereitung und Auswertung der Blutproben im Labor
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Behandlungskonzept:

Die Notwendigkeit prophylaktischer MaBnahmen hdngt vom AusmaB des T-Zell
Mangels ab. Bei 90% der Kinder mit 22q11 Deletionssyndrom sind keine besonde-
ren MaBnahmen erforderlich. Bei T-Zell Mangel sollten die MaBnahmen mit einem
immunologischen Experten individuell abgesprochen werden. Einen Anhalt (aber
kein ,Rezept") gibt Tabelle 1:

Partielles DiGeorge-Syndrom (CD4+-T-Zellzahlen < 400/l im ersten Lebensjahr)

Expositionsprophylaxe Handedesinfektion,
eingeschrdnkter Kontakt zu infizierten Personen.
Infektionsprophylaxe Cotrim 5 mg/kg in 1 ED, 3 x/Woche.

VZV-IgG bei Varizellenexposition.
RSV-Prophylaxe durch Palivizumab in den Wintermonaten.

Impfplan Normaler Impfplan beziiglich Totimpfstoffen.

Impfungen geg. Pneumokokken, Meningokokken und Influenza (+Familie!).
Kontrolle der Impferfolge gegen Tetanus und Pneumokokken.
Immunologische Basisuntersuchung vor Lebendimpfstoffen.

Komplettes DiGeorge-Syndrom (naive CD4+-T-Zellzahlen < 50/ ul)

Alle Kinder alle MaBnahmen wie oben.

Isolation.

nur bestrahlte und CMV-negative Blutprodukte.
gegebenenfalls Immunglobulinersatztherapie.

Bei HLA-id. Geschwistern | adoptiver Transfer von reifen T-Zellen.

Bei fehlendem Spender Transplantation von Thymusgewebe.

Tab. 1.: Immunologische Prophylaxe und Therapie bei DiGeorge-Syndrom*.

* = Empfehlungen des Autors, es gibt keine evidenzbasierten Leitlinien.

MaBnahmen bei partiellem DiGeorge-Syndrom:

Expositionsprophylaxe:
e Der Kontakt zu erkrankten Personen im engeren Umfeld sollten vermieden
werden.

e Einhaltung von HygienemaBnahmen wie das Hdndewaschen und desinfizieren,
sowie das Tragen eines Mundschutzes bei Infekten der betreuenden Person

Infektionsprophylaxe:
e In den Wintermonaten ist eine Behandlung mit Synagis zu erwdgen, um
schweren Atemwegserkrankung, durch das RS- Virus zu verhindern

e Nach Kontakt mit Varizellen (Windpockenerreger) sollten die Kinder intrave-
nos, d.h. iiber eine Infusion mit speziellen Windpocken- Antikorper behandelt
werden um mogliche Komplikationen durch die Infektion zu vermeiden

e Um das Risiko einer Lungenentziindung mit dem Pneumozystis-Erreger zu ver-
ringern und auch die Anzahl sonstiger bakterieller Infektionen méglichst ge-
ring zu halten kann eine dauerhafte Gabe von Antibiotika notwendig sein.

med. Berichte 07.1 8 © 2008 KiDS-22qlle.V.
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Impfungen:
e Totimpfstoffe kdnnen nach Impfempfehlung ohne Risiko verabreicht werden.
Bei fehlenden T-Zellen sind diese Impfungen allerdings wirkungslos.

e Uber den Standardimpfplan hinaus sollte gegen Pneumokokken, Meningokok-
ken und Grippe geimpft werden. Auch alle engen Kontaktpersonen sollten eine
jahrliche Grippeimpfung erhalten.

e Kontrolle des Impferfolges durch Bestimmung der Impfantikérper

e Vor Impfungen mit Lebendimpfstoffen (Masern, Mumps, Roteln, Varizellen,
BCG) missen immunologische Basisuntersuchungen durchgefiihrt werden.
Diese Impfungen setzen eine Mindestanzahl von T-Zellen voraus

Allgemein gilt:

e Fir Kinder mit einer Abwehrschwdche konnen Krankheitserreger, die fiir eine
Person mit einem gesunden Immunsystem ohne Bedeutung sind, krankheitser-
regend sein und somit eine Gefahr bedeuten

e Die prophylaktischen Manahmen werden in Abhdngigkeit von dem Ausmal
der Storung und den klinischen Befunden durchgefiihrt. Kinder die keinerlei
Beeintrdchtigung ihres Immunsystems aufweisen bediirfen keiner weiteren
Behandlung durch einen Immunologen.

e Bei spontaner Erholung der T-Zell-Zahlen konnen die prophylaktischen
MaBnahmen beendet werden

MaBnahmen bei komplettem DiGeorge-Syndrom:
Bei dem kompletten DiGeorge sind alle MaBnahmen wie bei dem partiellen DiGeor-
ge-Syndrom durchzufihren.

Zusdtzlich:

e Strenge Isolation als Schutz vor Infektionen

Strikte Einhaltung der Hygienerichtlinien

Antimykotische Prophylaxe, (vorbeugende Gabe von Medikamenten gegen
Pilzinfektionen)

Gegebenenfalls Verabreichung von Immunglobulinen (Antikoperersatzthera-
pie lber eine Infusion)

Rasche und konsequente Diagnostik und Therapie bei Infektionen

© 2008 KiDS-22qlle.V. 9 med. Berichte 07.1
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Diese vorbeugenden Mafnahmen sind bei dem kompletten DiGeorge-Syndrom je-
doch nur ein voriibergehender Therapieansatz, um die Zahl von Infektionen mog-
lichst gering zu halten. Die einzige langfristig erfolgreiche Therapie ist die
Transplantation von Thymusgewebe, die bislang lediglich in den USA und seit
kurzem auch in England durchgefiihrt wird. Eine weitere Therapiemdglichkeit, die
allerdings ein .immunologisch passendes" Geschwisterkind voraussetzt, ist die re-

gelmaBige Transfusion von reifen T-Zellen.

Bild 6: Neugeborenes mit DiGeorge-Syndrom

Infektanfdlligkeit oder Immundefekt?

Nur ca. 10% der Patienten mit Mikro-
deletionssyndrom 22q11 haben bedingt
durch die gestorte Thymusentwicklung
eine echte Abwehrschwdche im Sinne
eines angeborenen Immundefekts, der
je nach Schwere der Thymushypoplasie
unterschiedlich stark ausgeprdgt sein
kann. Diese Kinder leiden durch die
Storung des Immunsystems an gehduf-
ten Infekten. Diese, durch einen Im-
mundefekt verursachte Abwehrschwa-
che, muss von der natiirlichen Infekt-

anfdlligkeit, der besonders im Klein-
kindalter auftretenden vermehrten
Haufung von Infektionen, unterschie-
den werden.

Das gesunde Neugeborene kommt mit
einem ,unreifen" und noch nicht ge-
schulten Immunsystem zur Welt und
ist zundchst nur (ber die Plazenta,
dann durch die Muttermilch ibertrage-
nen mitterlichen Antikérper vor In-
fektionen geschiitzt. Dieser ,Nest-
schutz" verleiht dem Neugeborenen in

med. Berichte 07.1
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den ersten Lebensmonaten einen
Schutz vor Infektionen. Nach der Ge-
burt fdngt das Neugeborene an, eigene
und zundchst noch .unerfahrene" Anti-
korper zu bilden. Mit zunehmenden Le-
bensalter und dem Abbau der miitterli-
chen Antikorper (bis etwa zum 6. Le-
bensmonat), muss sich das Kind aktiv
mit verschiedenen Infektionserregern
auseinandersetzen und beginnt seine
eigene Immunitdt aufzubauen. Mit je-

der Infektion lernt das Immunsystem
einen neuen ,Ausloser” kennen und kann
speziell gegen diese Antikdorper bilden.
Dies ermdglicht es, bei wiederholtem
Kontakt schneller zu reagieren, so dass
es gar nicht erst zu einer Infektions-
krankheit kommt.

Bis das Immunsystem Erfahrung mit
den verschiedenen Krankheitsauslosern
gesammelt hat, erkrankt das Kind sehr
oft.

NORMALE INFEKTANFALLIGKEIT
Alter Respirat Maximum
(Jahre) Infekt./ Jahr
<1 6, 11,3
1-2 5, 117
3-4 4, 105
5-9 5, 8,7
10-14 2,7 7.2

Tabelle 2: Infektanfdlligkeit - Am. J. Epidemiol. 94:269 Pediatrics 79:55

Zu dieser natirlichen, ,physiologi-
schen" Infektanfdlligkeit, kann es bei
Kindern mit einer Grunderkrankung wie
z.B. einen Herzfehler oder einer chro-
nischen Lungenerkrankung, zu einer
vermehrten Infektanfdlligkeit kommen,
die aber nicht durch eine von dem Im-
munsystem bedingte Abwehrschwache
verursacht wird. So haben auch Kinder
mit dem Mikrodeletionssyndrom 22ql1
verschiedener Faktoren, die zu gehduft
auftretenden Infektionen fiihren kon-
nen. Wiederkehrende Infekte der
Atemwege konnen durch einen Herz-
fehler begiinstigt werden oder auch
durch wiederholte kleine Aspirationen,
verursacht durch die Probleme bei der
Nahrungsaufnahme (Gaumenspalte,

Schluckstérung und Reflux). Zudem
kann die durch die Fehlbildung hervor-
gerufene schlechte Beliiftung des Mit-
telohres zu gehduften Entziindungen
des Mittelohres beitragen.

Diese gehduften Infektionen kaonnen
ebenso wie ein echter Immundefekt,
immer wieder eine Vorstellung bei dem
behandelnden Arzt erforderlich wer-
den lassen und miissen ursdchlich be-
handelt werden. Vorbeugende MaBnah-
men zur Stdrkung des Immunsystems
umfassen Stillen in den ersten 6 Le-
bensmonaten (danach enthdlt die Mut-
termilch praktisch keine Antikorper
mehr), Vermeidung von Rauchexpositi-
on, ausreichende korperliche Aktivitdat
und Frischluft, eine ausgewogene Er-
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ndhrung und eine normale Trinkmenge,
ausreichend Schlaf und Vermeidung von
Stresssituationen und Reiziiberflutung.
Wesentlich ist vor allem die Durchfiih-
rung der Schutzimpfungen, die bei Vor-

Zusammenfassung

liegen eines echten Immundefekts indi-
viduell angepasst werden sollten.
Immunstimulierende Substanzen zeigen
in groBen Studien nur einen geringen
Effekt, am ehesten konnen Bakterien-
extrakte die Infektrate etwas senken.

Das Immunsystem sollte bei Kindern
mit 22q11 Deletion friihzeitig abgekldrt
werden, steht aber nur in wenigen Fdl-
len im Vordergrund der Behandlung. Die
Prognose ist in den allermeisten Fallen
gut, in der Regel kommt es zu einer
spontanen Erholung des Abwehrsys-
tems im Verlauf des ersten Lebensjah-
res. Bei partiellem DiGeorge-Syndrom
ist die Einhaltung der notwendigen
MaBnahmen, die der Vorbeugung einer
Infektion dienen, fiir den positiven Be-
handlungsverlauf unbedingt erforder-
lich. Bei einem GroBteil der Patienten
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ist nach Erholung der T-Zellen keine
weitere, regelmadBige Betreuung durch
einen Immunologen erforderlich. Es
bleibt allerdings ein erhohtes Risiko ei-
ner spdteren Autoimmunerkrankung.
Das komplette DiGeorge-Syndroms ist
eine lebensbedrohliche Erkrankung, bei
der die Prognose wesentlich durch die
Abwehrschwdche bestimmt wird. Die
Schwierigkeiten friihzeitig einen ge-
eigneten Spender von T-Zellen oder
Thymusgewebe zu finden, liberschatten
hadufig die Aussicht auf eine erfolgrei-
che Therapie.
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