
K 1 K 1i 2 1 1nder mit eletions yndrom -  ( - ) , Blumenweg 2, 87448 WaltenhofenD DS q S q2 2i 2 e.V.

Mit freundlicher Unterstützung durch:

B U N D E S V E R B A N D

Die Gesundheitskasse

TR

22q11-Deletion
bir 22q11 Delesyon Sendromu  tanýmý 



TR 1

Kinder mit DeletionsSyndrom (22q11 - Delesyon Sendromlu Çocuklar) - 22q11 (KiDS-22q11) e.V.
(kay tl  dernek), Blumenweg 2, 87448 Waltenhofen

2001 y l nda kurulan bir kendine yard m grubudur ve delesyon sendromu 22q11 (DS
22q11) olan hastalara ve ailelerine destek verir. 22q11 delesyon sendromu,
ço unlukla nedeni belli olmadan ortaya ç kan bir genetik defekttir. Hastal k tablosu
geni  bir semptom yelpazesine sahiptir. Her bir hastaya yaln zca baz lar  isabet
etmektedir.

22q11  delesyon  sendromu  yakla k  her  4000  do umdan  birinde  ortaya  ç kar  ve
böylede hastal k  tablosu  ço u  kez hemen farkedilmez.  Hastalar n  ço unda s kl kla
bir kalp hasar n n farkedilemesinden sonra tan  konur, ancak baz lar nda daha da
geç. Olas  komplikasyonlar n engellenmesi ya da en az ndan zaman nda farkedilmesi
ve ona göre tedavi edilmesi için hastal k tablosunun zaman nda farkedilmesi çok
önemlidir.

Yaln zca zaman nda ve bütünsel bir tedavi sayesinde hastaya yüksek oranda bir
ya am kalitesi sa lanabilir. Bunun için hastalar, anne ve babalar ve hekimler ele ele
çal mal  ve tüm angajmanla kendilerini bu i e vermeleri gerekir.

Bu sebeple dernek size unlar  sunmaktad r:

Bölgesel irtibat sorumlular  ve ileti im platformu
Hastalar ve karde leri için gençlik grubu
Bölgesel ve bölgelerüstü etkinliklerde bilgi al veri i ve bilgiler
Her alt  ayda bir bilgi bro ürü / tbbi konulu bro ürler
Bilimsel kurul taraf ndan t bbi bilgiler, uzman ki ilerle etkinlikler
Web sayfas : çe itli ek bilgilerle www.KiDS-22q11.com
Soru ve problemlerde bireysel destek veren nternet forumu
Sosyal hukuk yard mlar
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Yeni bask , k smen de olsa, yaln zca imtiyaz sahibinin kesin izni ile yap labilir.
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22q11 Delesyon Sendromu (DS 22q11)
- bir sendrom tan m  -

Nedir bu?
"Delesyon" terimi, bir eyin eksik
oldu u anlam na gelir (Latince'den
deletus  =  silinmi ).  22q11  delesyon

sendromunda 22 kromozom çiftinin
birinde  q11  konumunda  bir  parça
genetik materyali kaybolmu tur.

Niçin kromozomlara ihtiyac m z var?
Kromozomlar, kal tm özelliklerimizin
ambalaj birimleridir. Her birinde
binlerce gen demetlenmi tir.
Kromozomlarm z hücrelere kal tm
özelliklerinin düzenli tutulmas nda
yard mc  olurlar. Kal tsal materyalimiz
güncel tahminlere göre gen denilen
yakla k 25.000 kal tsal özelli e
sahiptir. Bunun içinde tek bir döllenmi
yumurta hücresinden tüm çe itlili e
sahip bir insan n geli mesini sa layan
programlar kodlanm t r. "Organ-

larm z n ileride i levleri, hastal klara
olan yatk nl klar m z ve entellektüel
yeteneklerimiz, yani "Yatk nl k ve
Yetene imiz" kal tsal özelliklerimiz
taraf ndan belirlenir. Kal tsal özellik-
lerin de i mesi durumunda çe itli
geli im programlar n n ve i levlerinin
uygulanmas nda farkl l k görülebilir.
Bunun sonucu, ço unlukla henüz anne
karn nda  olu an  bebekte  organ  bozuk-
luklar d r, ancak do umdan sonra önemli
olan vücut i levleri de etkilenebilir.

Neden iki kez 22 kromozomuna ihtiyac m z var?
Nerdeyse her kal tsal özellik ve böylece
her  kromozom  çift  olarak  bulun-
maktad r, birisi annemizden ve birisi de
babam zdan. Baz  kal tsal özellikler için
bir ya da iki defa mevcut olmalar
önemli  de ildir.  Ancak  bir  dizi  kal tsal

özelliklerde, özellikle de anne
karn ndaki geli imi ayarlayanlarda, tam
do ru  dozda  yani  iki  kez  mevcut
olmalar  büyük önem ta d  anla l-
maktad r.
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22q11 delesyon sendromunda (DS 22q11) hangi kal tsal
özellikler kaybolmu tur?
22q11 delesyon sendromu olan
insanlar n ço unda yakla k 45 farkl
kal tsal özellikleri içeren mevcut 3
milyar yap  ta ndan yakla k 3 miliyonu
eksik bulunmaktad r Bu parça yaln zca
22 kromozomunun birinde eksiktir,
di eri ise sa lamd r.
Baz  insanlar ise farkl  sorunlar
yaratabilen daha ufak ya da ba ka

delesyonlar mevcuttur.  Ara s ra baz
insanlarda delesyon olmadan da 22q11
delesyon sendromu görülmektedir. Bu
insanlar n bir k sm nda "FISH analizi"
denilen normal incelemede gözden
kaçan  tek  bir  kal tsal  özellikte,  TBX1
geninde, ufac k hatalar tespit edilmi tir
(bir sonraki bölüme bak n z).

Tan  nas l konur?
22q11 delesyon sendromunun
semptomlar  çok çe itlidir ve hiçbiri
kendi ba na bir tan  konulmas  için
yeterli de ildir. Uzman hekim genelde
sendromun  hafif  belirgin  olmas
durumunda da üphe tan s n  yüz
eklindeki ufak özellikler sayesinde

koyacakt r (a a ya bak n z). Ancak tan
22. kromozom çiftinin birindeki gen

kayb n n tespit edilmesi ile kan tlan r.
Bu genelde bir kan örne i ile kromozom
analizi  ve  ek  olarak  22q11.2
bölgesindeki kal tsal materyalin
floresan boyanmas  ile ("FISH analizi)
gerçekle ir

Uzman:
nsan geneti i uzman
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22q11 delesyon sendromunun insan için ne gibi etkisi
vard r?
Gayet normal bir ya am sürdüren 22q11
delesyon sendromu kan tlanm  insanlar
vard r. Bu gen hasar n n "ta y c lar "
hasta bir aile üyesinde 22q11 delesyon
sendromu tespit edildi i için
farkedilmi lerdir. Normalde sa l kl
olanlar muayene edilmedi i ve
sistematik s radan muayeneler yap l-
mad  için 22q11 delesyon sendromunda
çe itli problemlerin hangi s kl kla

gerçekten ortaya ç kt  bilinme-
mektedir.

Genelde 22q11 delesyon sendromunun
olas  belirtilerinin belirginli i çok
farkl l k gösterebilir  ve  ço u  zaman da
bir hastal k anlam  olmayabilir. Bundan
dolay  a a da en s k görülen problemler
aç klanmaktad r.

Kalp / Kan damarlar

Do u tan kalp ve kalbe yak n damarlar n
deformasyonlar  22q11 delesyon
sendromunun çok tipik etkileridir.
Bunda  genetik  programdaki  bir
de i iklikten dolay  henüz hamileli in
erken döneminde kalp geli imine ili kin
süreçte hata olu abilir. Böyle bir
durumda s kl kla a a daki hastal klar
görülmektedir. (Kalpten ç kan damarlar
arter ve kalbe giden damarlara ise ven
ad  verilir):

Kesintili aort kavisi
Tip B: Bu 22q11 delesyonu için özellikle
karakteristik damar deformasyonunda,
sol kafa arterinin ç k  ve sol kol arteri
aras nda aortun ba lant s  yoktur. E er
normalde oldu u gibi do umdan sonraki
ilk  günlerde  do um  öncesi  akci er  ve
ana atar damar (ductus arteriosus)
aras ndaki ba lant  kapan rsa, hayati
organlar n kanlanmas  bozulur ve bu
durum derhal bir tedavi gerektirir.

Ventriküler septal defekt (VSD): Kalbin
iki kar nc  aras ndaki duvarda olu an
bu defekt genelde en s k görülen
do umsal kalp hasarlar n  olu turur.
E er defekt, Fallot Tetraloji'sindeki
gibi  belirli  bir  bölümde bulunuyorsa,  bu
s kl kla DS 22q11'de bulunur.

VSD ile pulmoner atrezi Böyle  bir
durumda sa  kar nc k ve akci er atar
damar  aras nda ba lant  yoktur.
Akci er,  ductus  arteriosus  ya  da
takviye olarak olu turulm  damarlar
taraf ndan kanland r l r. Ayr ca kalbin
kar nc klar  aras ndaki duvarda (VSD
a a ya bkz.) tipik bir konumda defekt
mevcuttur.
Fallot Tetralojisi: Bu, akci er arterinde
daralma  (pulmoner  stenoz)  ile  birlikte
sa  kar nc k d ak  bölümünde geli im
bozuklu u ve daralma içermektedir. Ek
olarak aortun "atlamas na" neden olan
kalbin kar nc klar  aras ndaki duvarda
tipik hasar mevcuttur. Ayr ca kalbin sa
kar nc n n duvar  kal nla m t r.
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Truncus arteriosus communis: Burada
öncellikle aort ve akci er arteri
ayr lmam t r ve böylece ortak bir
damar olu tururlar.

Karatis'in seyri: Bazen kafa
atardamar n n seyri de i mi tir. Bu

sebeple yutak bölgesindeki
ameliyatlardan önce seyrin incelenmesi
önerilir.

Uzmanlar:
Çocuk kardiyoloji uzman , kalp cerrah

Damak yelkeni ve dil
Damak bölgesindeki de i iklikler 22q11
delesyon sendromu olan insanlar için
çok tipiktir. Aç kça belli olan aç k
damak yar klar  gibi deformasyonlar n
yan  s ra, mukozan n alt nda (submuköz)
bulunan kapal k yar klar da mevcut
olabilir. Bu deformasyonlar n hiçbiri
olmasa dahi, ço unlukla damak yelkeni
yeterli derecede kapatmaz ve örne in
g da maddeleri burundan ç kabilir. Buna
"velofarengeal yetmezlik" denir. Damak
yelkeninin konu ma s ras nda yeterli
derece kapanmamas  durumunda "b" ve
"g"  gibi  seslerde  burundan  hava  kaçar
ve nazal konu ma tarz  görülür.
Toplam olarak 22q11 delesyon sendromu
olan küçük çocuklarda s kl kla konu ma
ve dil geli iminde belirgin bir bozukluk
görülür.  Dil  edinme  ve  dil  üretmeye
yönelik farkl  düzeyler etkilendi i için
sorun oldukça komplekstir. Ço unlukla
ba kalar  taraf ndan ilk ya larda

çocuklar n konu malar  neredeyse hiç
anla lmaz. Dil geli imi çok gecikmeli
ba lar ve kelime hazinesi de y llarca
oldukça k s tl  olabilir.
Uzmanlar:
Kulak-burun-bo az hekimi, a z-çene-
yüz cerrah , foniatrik uzman
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Kulak / orta kulak

22q11 delesyon sendromu olan hastalar
ço unlukla ortak kulak efüzyonu ve
tekrar eden ortak kulak iltihaplar ndan
ikayetçi olurlar. Bunun nedeni ise

östaki  borusu  (orta  kulak  ile  yutak
aras ndaki ba lant ) üzerinden orta
kula n havalanmas ndaki bozukluktur.
Bunun  da  birçok  nedeni  vard r.  Bir
taraftan kafatas n n yüz bölgesindeki
deformasyonlar , di er taraftan ise
damak ve damak yelkenindeki
de i iklikler kulak havalanmas n n
sürekli bozulmas na neden olabilir.
Bunun  yan  s ra  s k  mevcut  olan  genel

enfeksiyon yatk nl  da orta kulak
enfeksiyonlar n n geli mesine katk da
bulunmaktad r.
22q11 delesyon sendromu olan hastalar
ola anüstü s k bir ekilde iç kulak
i itme güçlü ünden ikayetçilerdir.
Bundan dolay  mutlaka mümkün oldukça
erken dönemde i itme güçlü üne ili kin
objektif bir muayene yap lmal d r (yani
do umdan sonraki ilk aylarda).

Uzmanlar:
KBB hekimleri, çocuk odyoloji uzmanlar

Yüz / görünü

Tipik  olarak  ço u  çocuklar n  yüzleri
uzun  ve  incedir,  burun  kalk k  ve  burun
kökü kal nd r. Ço unlukla burnun ucu
oldukça  kal nd r  ve  burun  delikleri
küçüktür. Kulaklar ço unlukla a a da
olup d  kulak oldukça içe do ru
katl d r. Dudak nispeten küçük,
dudaklar ince ve çene geriye do ru
olabilir. Ancak çok nadiren çenede
tedavi gerektirecek a r  bir
deformasyon  mevcuttur.  22q11  olan
çocuklar n  a z  s kl kla  aç k  olur  ve  bu
da genel olarak kas gerginli inin azalm
ve burundan solunumun engelli
olmas ndan kaynaklanabilir.
Bazen ba r rken a z, a z kenar ndaki
kas n tek tarafl  geli mesi nedeniyle
yamuktur. Bu durum yüz sinirlerinde bir

felç olarak kar t r labilir, ancak bunun
ço unlukla fazla bir önemi yoktur.
Di  germlerinde geli me gecikmesi ve
kal c  di lerin geç ç kt  tespit
edildiyse de, bunun herhangi bir
ba kaca sonucu yoktur. Buna kar n
di lerde s kl kla di  minesinde ve
mineralizasyonunda azalma ve de
nadiren di  germinin olmad  izlen-
mi tir  ve  ilk  söz  konusu  olan  di
çürüklü ünün artmas na neden
olmaktad r.

Uzmanlar:
Çene ortopedi hekimi, kulak-burun-
bo az hekimi, a z-çene-yüz cerrah ,
di  hekimi
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Ba kl k sistemi:

Çocuklar n çok az nda enfeksiyonlara
kar  özel  bir  koruma  önlemi  ve/veya
masrafl  bir tedavi gerektirecek
ba kl k sisteminde bir bozukluk
vard r.  22q11  delesyon sendromu timus
bezesinin az geli mesine ve/veya
tamamen eksik olmas na neden olabilir.
Timus bezesi kalbin önünde bulunan
küçük  bir  organd r  ve  T  (timus)  -
lenfositlerin geli imi için sorumludur. T-
lenfositler bir taraftan mantar ve
virüslerin savunulmas  için önemlidir,
di er taraftan ise ba ka ba kl k
hücrelerine bakterilerin savunulmas
için antikor olu turmalar  için destek
sa larlar.
Bunun d nda T-lenfositler, ba kl k
sisteminin kendi vücuduna kar
yönelmesini önleyerek (oto immünite)
kontrol görevleri üstlenirler.
22q11 delesyon sendromunda görülen
timusun az geli mesi çok farkl  ekilde
belirgindir. Timus dokusu görülürde
eksik  olsa  bile  (örn.,  kalp  ameliyat nda
izlenebildi i kadar) ço unlukla yeterli
bir T-lenfosit geli imi mümkündür ve
böylece yaln zca T-lenfositlerin say s
ve fonksiyonunun belirlenmesi ile
ba kl k sisteminde bir defekt olup
olmad  ve hangi boyutta oldu u
konusunda bir ifadeyi mümkün k lar.
Bu incelemeler mümkün oldukça tan
konulduktan hemen sonra yap lmal d r,
çünkü bu incelemenin sonucuna göre
koruyucu önlemler (hijyen kurallar ,
antibiyotik profilaksisi) gerekli olabilir
ve çocu a canl  a  yap l p yap lamaca

(örn., k zam k, kabakulak, k zam kç k ya
da su çiçe i) ya da ek bir a n n gerekli
olup olmad  belirlenir.
E er ba kl k durumu hakk nda bilgi
edinilmeden bir kan transfüzyonu
gerekli olursa (örne in, bir kalp
ameliyat  çerçevesinde) bunun daha
önceden tedavi edilmesi gerekir.

Genelde çocu un ilk  ya lar nda T-hücre
geli iminde yava  bir iyile me izlenir.
Ancak bazen otoimmün hastal k e ilimi
(örn., gençlik romatizmas ) varl n
korur.
Uzman:
mmünoloji uzman
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drar yollar

DS 22q11 olan çocuklarda idrar
yollar nda ve böbreklerde belirginlikler
olur.  Bunlar n  herhangi  bir  etkisi
yoktur, ancak idrar yollar  enfeksiyonu
olu mas n  te vik edebilir.
Bu sebeple, nedeni bilinmeyen her
ate li durumda idrar yollar  enfeksiyonu
(idrar tahlili ile) hariç k l nmal d r.
Bunun  d nda  DS  22q11  olan  her
çocukta genel olarak ultrason ile

böbrek muayenesi yap lmas
önerilmektedir.
Ço unlukla hasta çocuklar alt n
slatmadan  ikayetçilerdir  ve  bu  da
ço unlukla geli im gecikmesinden ileri
gelmektedir.
Uzman:
Böbrek hekimi (nefroloji uzman ),
uroloji uzman

Beslenme
Mide ve ba rsak sisteminde yap sal
de i iklikler çok nadir mevcut olmas na
ra men, beslenmede s kl kla bozukluklar
izlenmektedir. Bunlar hem tek tek, hem
de  birlikte  mevcut  olabilir  ve  özellikle
emme güçlü ü, yutma bozukluklar  ve
besinin mideden yemek borusuna geri
akmas  (reflüks) olarak görülür.
Beslenme sorunlar n n ço u geli im
gecikmesinden ileri gelir ve ileri
ya larda kendili inden kaybolur. Buna
ra men  yine  de  çocukluk  ya nda
azalm  kilo alma ve boy uzamas  ile

birlikte büyüme bozuklu u çok s k
mevcuttur.
Baz  durumlarda geçici olarak özel
beslenme gerekli olabilir.

Uzman:
Yutma bozukluklar  için uzman hekim
(disfaji), beslenme t p uzman ,
beslenme ve sindirim konular nda özel
e itim görmü  bir çocuk hekimi
(pediyatrik gastroenteroloji uzman ),
psikosomatik uzman
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Hormonlar:

Büyüme: 22q11 olan çocuklarda s kl kla
büyümede gecikme görülmektedir ve bu
yeti kin ya na kadar telafi
edilmektedir. Nadiren hormonal nedenli
büyüme bozukluklar  ortaya ç kar. Tipik
olarak bu çocuklar do umda normal
büyüklü e  sahiplerdir  ve  sonra  boy
geli iminde geri kal rlar.

Kalsiyum düzeyi: Ds  22q11  olan  baz
yeni do mu  bebeklerde paratiroid
bezelerinde yava  çal ma ve ard ndan

kanda a r  kalsiyum azalmas
görülmü tür.  Bu  örne in,  kramp  e ilimi
ile kendini gösterebilir.
leride de kalsiyum de erlerinde bir

azalma ortaya ç kabilece inden, her y l
kan tahlili yap larak kontrol edilmesi
önerilir. Buna paralel olarak magnezyum
düzeyi de azalm  olabilece inden, bu
da birlikte kontrol edilmelidir.

Uzman:
Endokrinoloji uzman

skelet
DS 22q11 olan çocuklar n baz lar nda
iskelette de i iklikler görülmektedir.
Bunda özellikle ellerde ve ayaklarda
ufak de i iklikler ortaya ç kmaktad r.
Kas  geriliminin  az  oldu u  (kas
hipotonisi) durumlarda omurga e ilmesi
(skolyoz)  ileride  de  ortaya  ç kabilir  ve
bu sebeple erken tedavi edilmesi
önemlidir. 5 ya  üstü hastalarda boyun
omurgas na ili kin bir i lev grafisinin

çekilmesi bu alandaki instabililtelerin
önlenmesi için tavsiye edilmektedir.
DS 22q11'de meydana gelen kar n
a r lar n n (özellikle geceleri meydana
gelen) nedeni henüz kesin olarak
ayd nlat lmam t r. Ancak ayaklara
uyarlanm  tabanl k ve fizik terapisi
sayesinde iyi deneyimler edinilmi tir.
Uzman:
Ortopedi uzman

Ruhsal sa l k
Ruh hastal klar  toplumumuzda çok s k
görülmektedir. 22q11 delesyon
sendromu olan insanlar bundan daha s k
etkileniyor olmal . 22q11'den etkilen
pek çok insanda, s rf dilsel bilgi
al veri inin yan s ra örne in jest ve
mimik eklinde gerçekle en ileti im
alanlar nda zorluklar mevcut
bulunmaktad r. Bunlar, tehlike, ili ki ve
sosyal durumlar n daha kötü tahmin
edilmesine neden olabilir. Bunun

sonucunda baz  durumlarda korku
e ilimi, sosyal bak mdan geri çekilme ve
otistik davran  ekilleri geli ebilir.
Tipik olarak bu belirginlikler 3 ya na
kadar ortaya ç kar.  Dikkat toplama
eksikli i/hiperaktivite bozuklu u (ADS
ya da ADHS) tipik olarak çocuk yuvas
ya ndaki çocuklarda görülmektedir ve
okulda sorunlara neden olmaktad r.
ADHS, normal topluma oranla 22q11
delesyon olan çocuklarda daha s k
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ortaya ç kmaktad r ve bu çocu un
dikkatinin çabuk da lmas  ile kendini
göstermektedir.
Ayn  ekilde impulsif davran  türleri
de s k izlenmektedir. Özellikle ergenlik
ça n n ba lang c  ile alg lama,
duygudurum ve içtepide bozukluklar
olu abilir.  Ruhsal hastal kar n ortaya
ç kmas  durumunda ailenin bunun anne

ve baban n bir e itim hatas ndan ileri
gelmedi i ve ne kadar erken fark
edilirse, te vik programlar , davran
terapisi ve ilaçlarla iyi bir ekilde
iyile ebilece i konusunda bilinçli
olmalar  gerekir.

Uzman:
Çocuk ve gençler için psikiyatri uzman

Motor geli imi
22q11 çocuklar n n ço unda kas
sisteminde genel bir zay fl k (hipotoni)
mevcuttur.  Bunda  kas  gerilimi
azalm t r ve bir kas hastal  mevcut
oldu u anlam na gelmez. Bu sebeple
motor  geli imi,  yani  çocu un  kendi
ba na oturabildi i ya da yürüyebildi i

ya  biraz gecikmi tir. A z n aç k olmas
da  bundan  ileri  gelebilir.  Ancak  bu
durum burundan nefes al p vermenin
engellenmesinde de olu abilir.
Baz  çocuklarda örne in bisiklete
binmeyi ö renmede ayr ca zorluk
olu turbilen denge bozuklu u izlenir.

Ö renme kal plar
22q11 çocuklar  ço unlukla k smen
performans bozuklu una ili in belirli
kal plar  olmakla birlikte belirli
yetenekleri normal geli mi  olabilir. DS
22q11 için tipik ö renme bozukluklar na
neden olabilecek üç boyutlu alg lamada

güçlük mevcut olabilir. Bunun sonucunda
okulda özellikle matematikle ilgili
derslerde zorluklar olu abilir.
Günlük ya amdaki pratik alanlarda
örne in, kompleks görevlerin yerine
getirilmesinde zorluk çekilebilir.
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Ya am becerisi

22q11 çocuklar nda pek çok alanda
geli im gecikmesi görülse de, onalar
sürekli kendilerini geli tiriyorlar.
Bir meslek icra ederek ve aile yuvas
kurarak özerk normal bir ya am n
mümkün oldu unu 22q11 delesyon
sendromlu baz  yeti kinler bize örnek
olarak gösteriyorlar. Belirgin ö renme
bozukluklar  olan baz  çocuklar yeti kin
olarak da bak m ihtiyac  duyacaklard r.

E er  henüz  do umda  bir  a r  kalp
hatas  ya da ba kl k defekti mevcut
de ilse, imdiye kadar 22q11 delesyonlu
insanlarda ya am beklentisinin k s tl
oldu una dair herhangi bir i aret
yoktur. Ancak kompleks kalp ve damar
hatas  olan kad nlar n hamile kalmadan
önce uzman bir hekimden bilgi almalar
önerilir. Kal tmla ilgili sorular için
genetik dan manl k imkan  mevcuttur.

Toplumsal ya ama te vik ve kat l m
Te vik ve tedavinin her bir hastan n ve
onlarla ilgilenen ki ilerin ihtiyaçlar na
uyarlanm  olmas  gerekir. Bunun için
genel  geli im  durumu  ve  özel  sorunlar
ve de hastan n ya am ortam  (aile,
çocuk yuvas , okul, bo  zamanlar,
mesle i) göz önünde bulundurulmal d r.
Tam bir tan  konulmas  (diyagnostik)
tavsiye edilmektedir ve te vik ve tedavi
Sosyal Pediyatri Merkezinin
(Sozialpädiatrisches Zentrum) (SPZ)
interdisipliner bir ekibi taraf ndan iyi
bir ekilde gerçekle tirilebilir ve de
koordine ve e lik edilebilir. SPZ'nin
güncel bir adres listesini www.dgspj.de
adresi alt nda bulabilirsiniz.
Mevcut soruna göre fizik tedavisi,
erken te vik, ergoterapi, logopedi,
konu ma terapisi ya da ba ka pedagojik
te vik programlar  uygulan r. Ayr ca

22q11  delesyon  ile  ba lant l  ve
ya anm zorluklar n üstesinden
gelinmesi için anne ve babalara destek
verilmesi büyük önem ta maktad r.
Muhtemelen ailenin desteklenmesi için
gerekli olan önlemler, okul ve sosyal
entegrasyon ve hukuki sorular
konusunda ve de dezavantaj n
giderilmesine ili kin haklar n kullan l-
mas  ile yetkili irtibat sorumlular  da
bölgesel SPZ taraf ndan sa lanmak-
tad r.
Tüm önlemlerin en ba ta gelen amac  ise
hastalar n ilgili ya  ve geli im durumuna
uyarlanm  ekilde toplumsal ya ama en
iyi ekilde kat lmalar n  sa lamaktad r.

Uzman:
Sosyal pediyatri uzman
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22q11 delesyon nas l olu ur?
Ço unlukla kal tsal materyalin kayb
22q11.2 kromozomal bölgesinde
tesadüfen yumurta veya sperma
hücresinin  olu umu  s ras nda  anne  ve
baba bundan etkilenmedi i halde olu ur.
Buna  "de  novo"  delesyonu  denir.  Bu
durumda ayn  hatan n tekrar olu ma
olas l  nispeten azd r. 22q11 delesyonu
anne veya babadan kal tm yoluyla
geçmi  olabilir.  Bu  sebeple,  22q11
delesyonlu  çocu u olan  anne ve  babalar
bir kan örne i ile kromozom analizi

yapt rarak kendilerinde 22q11 delesyon
olup olmad n  kontrol ettirebilirler.
Genetik merkezinde ya da dan manl k
merkezinde yap lan bir detayl
dan manl k hizmeti sayesinde kal tm
ve do um öncesi muayene imkanlar
konusundaki ba kaca sorular  yan t-
lanabilir. Almanya'daki dan manl k
merkezlerinin bir listesini
http://gfhev.de/de/beratungsstellen/b
eratungsstellen.php adresinde
bulabilirsiniz.

22q11 delesyon sendromunun neden daha ba ka isimleri
var?
Bu  sendrom  için  sorumlu  olan  gen
defekti ilk defa 1991 y l nda "DiGeorge
sendromlu" hastalar  inceleyen Londral
ara t rmac  Dr. Peter Scambler
taraf ndan  kan tlanm t r.  DiGeorge
Sendromu a r kalp hatas , timus
bezesinin az geli mesinden dolay  bir
immün defekti ve paratiroid bezinin az
çal mas ndan dolay  kalsiyum
eksikli inin birlikte ortaya ç kmas n
kapsamaktad r. Ancak zaman içinde
benzer hastal k tablosu olan hastalar n
da 22q11 delesyon sendromu oldu u
tespit edilmi tir.  Bu di er hastal k
tablolar na örn., karakteristik yüz
hatlar  ile belirli kalp hatalar n n

birlikte oldu unu tan mlayan
Conotruncal-Anomaly-Face sendromu ya
da  damak  ve  ö renme  sorunlar n n  ön
planda oldu u Velo-Cardio-Faciale
sendromu ya da a z kenar ndaki kas n
az geli imi ile kendini gösteren Cayler
sendromu da dahildir. Bunun üzerine
CATCH 22 tan m , 22q11 delesyon
sendromundan ileri gelen tüm
hastal klar için önerilmi tir. Kelimenin
her harfi s k ortaya ç kan semptomlar n
herbiri için ve 22 de, 22. kromoz için
kullan lmaktayd . Ancak bir sava  satiri
ile ayn  isimde olmas ndan dolay
d lay c  olarak alg land  için bu terim
art k kullan lmamaktad r.
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Bunun nas l üstesinden geliriz?
Muhtemelen herkes ba lang çta
çocu unun ya da kendisinin "ba ka"
oldu unu ö renince çok etkilenecektir.
Ancak hiçbir insan n mükemmel
olmad n  ve her birimizin her an bir
hastal a yakalanabilece ini ö ren-
memiz ve kabul etmemiz gerekir. Do al
olarak ço u aileler endi elenece i ve
pek  çok  ey  için  fazla  zaman  gerekti i
için büyük bir yük olu acakt r, fakat
bundan dolay  insan n mutlulu u
etkinlememeldir. Nerdeyse yukar da
an lan  tüm  sorunlar  için,  özellikle  de
bunlar erken farkedilirse, iyi tedavi
imkanlar  vard r. Ço unlukla birkaç
organ sistemi etkilendi i için genelde

çocuk doktoru, ev doktoru ve sosyal
pediyatri uzman  (SPZ) temel bak m  ve
tedavinin koordinasyonunu üstlenecek-
lerdir. Ancak belirli sorular için ilgili
uzmanl k alan  için bir uzman gerekli
olacakt r.
Sendrom çok kompleks oldu undan ve
her hastada semptomlar farkl l k
gösterebilece inden pek çok aile ve de
doktor ve terapistler için ipin ucunu
kaç rmamak bazen kolay olmayacakt r
Bundan  dolay  KiDS-22q11  e.V.  derne i
ve  buna  dahil  olan  t p  kurulu  uzmanlar ,
hastalar ve onlar n aileleri için gerekli
bilgilerin sunulmas  için çal maktad r.
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