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Kinder mit DeletionsSyndrom (2211 - Delesyon Sendromlu Cocuklar) - 22q11 (KiDS-22q11) e.V.
(kayith dernek), Blumenweg 2, 87448 Waltenhofen

2001 yilinda kurulan bir kendine yardim grubudur ve delesyon sendromu 22q11 (DS
22q11) olan hastalara ve ailelerine destek verir. 22ql1 delesyon sendromu,
gogunlukla nedeni belli olmadan ortaya ¢ikan bir genetik defekttir. Hastalik tablosu
genis bir semptom yelpazesine sahiptir. Her bir hastaya yalnizca bazilar: isabet
etmektedir.

22ql11 delesyon sendromu yaklasik her 4000 dogumdan birinde ortaya gikar ve
boylede hastalik tablosu gogu kez hemen farkedilmez. Hastalarin gogunda siklikla
bir kalp hasarinin farkedilemesinden sonra tani konur, ancak bazilarinda daha da
geg. Olasi komplikasyonlarin engellenmesi ya da en azindan zamaninda farkedilmesi
ve ona gore tedavi edilmesi igin hastalik fablosunun zamaninda farkedilmesi gok
onemlidir.

Yalnizca zamaninda ve biitiinsel bir fedavi sayesinde hastaya yiiksek oranda bir
yasam kalitesi saglanabilir. Bunun igin hastalar, anne ve babalar ve hekimler ele ele
galismali ve tiim angajmanla kendilerini bu ise vermeleri gerekir.

Bu sebeple dernek size sunlari sunmaktadir:

e Bdlgesel irtibat sorumlulari ve iletigim platformu

e Hastalar ve kardesleri i¢in genglik grubu

o Bolgesel ve bolgeleriistii etkinliklerde bilgi alisverisi ve bilgiler

e Her altiayda bir bilgi brosiirii / tibbi konulu brosiirler

o Bilimsel kurul tarafindan tibbi bilgiler, uzman kisilerle etkinlikler
e Web sayfast: gesitli ek bilgilerle www.KiDS-22q11.com

e Soru ve problemlerde bireysel destek veren Internet forumu

e Sosyal hukuk yardimlar:

KiDS-22q11 .y,

Sendrom tanimi

22q11 Delesyon Sendromu (DS 22q11)

- bir sendrom tanimi -
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Yeni baski, kismen de olsa, yalnizca imtiyaz sahibinin kesin izni ile yapilabilir.
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Nedir bu?

"Delesyon" ferimi, bir seyin eksik
oldugu anlamina gelir (Latince'den
deletus = silinmis). 22ql1 delesyon

sendromunda 22 kromozom ¢iftinin
birinde ql11 konumunda bir parga
genetik materyali kaybolmustur.

Nigin kromozomlara ihtiyacimiz var?

Kromozomlar, kaltim gzelliklerimizin
ambalaj birimleridir. Her birinde
binlerce gen demetlenmistir.
Kromozomlarimiz  hiicrelere  kalitim
ozelliklerinin  diizenli  tutulmasinda
yardimci olurlar. Kalitsal materyalimiz
giincel tahminlere gore gen denilen
yaklagik  25.000 kalitsal ~ 6zellige
sahiptir. Bunun iginde tek bir dollenmis
yumurta hiicresinden tiim gesitlilige
sahip bir insanin gelismesini saglayan
programlar  kodlanmistir.  "Organ-

larmizin ileride iglevleri, hastaliklara
olan yatkinliklarmiz ve entellektiel
yeteneklerimiz, yani "Yatkinhk ve
Yetenegimiz" kalitsal o6zelliklerimiz
tarafindan belirlenir. Kalitsal ozellik-
lerin degismesi durumunda gesitli
gelisim programlarinin ve islevlerinin
uygulanmasinda  farkhlik  goriilebilir.
Bunun sonucu, gogunlukla heniiz anne
karninda olusan bebekte organ bozuk-
luklaridir, ancak dogumdan sonra 6nemli
olan viicut iglevleri de etkilenebilir.

Neden iki kez 22 kromozomuna ihtiyacimiz var?

Nerdeyse her kalitsal 6zellik ve boylece
her kromozom ¢ift olarak bulun-
maktadir, birisi annemizden ve birisi de
babamizdan. Bazi kalitsal 6zellikler igin
bir ya da iki defa mevcut olmalari
onemli degildir. Ancak bir dizi kalitsal

ozelliklerde, ozellikle de  anne
karnindaki gelisimi ayarlayanlarda, tam
dogru dozda vyani iki kez mevcut
olmalari biyiik 6nem ftasidigi anlagil-
maktadir.
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Sendrom tanimi
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22q11 delesyon sendromunda (DS 22q11) hangi kalitsal

ozellikler kaybolmustur?

22ql1  delesyon  sendromu  olan
insanlarin ¢ogunda yaklasik 45 farkl
kalitsal o6zellikleri iceren mevcut 3
milyar yapi tfasindan yaklasik 3 miliyonu
eksik bulunmaktadir Bu parga yalnizca
22 kromozomunun birinde eksiktir,
digeri ise saglamdir.

Bazi insanlar ise farkh sorunlar
yaratabilen daha ufak ya da baska

Tani nasil konur?

22ql1 delesyon sendromunun
semptomlari ¢ok gesitlidir ve higbiri
kendi basina bir tani konulmasi igin
yeterli degildir. Uzman hekim genelde
sendromun  hafif  belirgin  olmasi
durumunda da siiphe tanisint  yiiz
seklindeki ufak ozellikler sayesinde
koyacaktir (asagtya bakiniz). Ancak tani
22. kromozom ¢iftinin birindeki gen

delesyonlar mevcuttur. Ara sira bazi
insanlarda delesyon olmadan da 22q11
delesyon sendromu gériilmektedir. Bu
insanlarin bir kisminda "FISH analizi"
denilen normal incelemede go6zden
kagan tek bir kalitsal 6zellikte, TBX1
geninde, ufacik hatalar tespit edilmistir
(bir sonraki bsliime bakiniz).

kaybinin tespit edilmesi ile kanitlanir.
Bu genelde bir kan ornegi ile kromozom
analizi  ve ek olarak 22ql1.2
bolgesindeki kalitsal materyalin
floresan boyanmasi ile ("FISH analizi)
gergeklesir

Uzman:
Insan genetigi uzmani
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Sendrom tanimi

22q11 delesyon sendromunun insan igin ne gibi etkisi

vardir?

Gayet normal bir yasam siirdiiren 22q11
delesyon sendromu kanitlanmis insanlar
vardir. Bu gen hasarinin "tastyicilar!"
hasta bir aile lyesinde 22911 delesyon
sendromu  tespit  edildigi icin
farkedilmiglerdir. Normalde saglikh
olanlar  muayene  edilmedigi  ve
sistematik siradan muayeneler yapil-
madigi igin 22q11 delesyon sendromunda
gesitli  problemlerin  hangi siklikla

Kalp / Kan damarlar

gergekten ortaya ¢iktigi bilinme-
mektedir.

Genelde 22q11 delesyon sendromunun
olasi belirtilerinin  belirginligi  gok
farklilik gdsterebilir ve gogu zaman da
bir hastalik anlami olmayabilir. Bundan
dolay! asagida en sik goriilen problemler
agiklanmaktadir.

Dogustan kalp ve kalbe yakin damarlarin
deformasyonlari 22q11 delesyon
sendromunun ok tipik etkileridir.
Bunda genetik  programdaki  bir
degisiklikten dolayi heniiz hamileligin
erken doneminde kalp gelisimine iliskin
siiregte hata olusabilir. Boyle bir
durumda siklikla asagidaki hastaliklar
goriilmektedir. (Kalpten gikan damarlar
arter ve kalbe giden damarlara ise ven
adi verilir):

Kesintili aort kavisi

Tip B: Bu 22q11 delesyonu igin ozellikle
karakteristik damar deformasyonunda,
sol kafa arterinin ¢ikisi ve sol kol arteri
arasinda aortun baglantisi yoktur. Eger
normalde oldugu gibi dogumdan sonraki
ilk giinlerde dogum oncesi akciger ve
ana atar damar (ductus arteriosus)
arasindaki baglanti kapanirsa, hayati
organlarin  kanlanmasi bozulur ve bu
durum derhal bir tedavi gerektirir.

Ventrikiiler septal defekt (VSD): Kalbin
iki karincigi arasindaki duvarda olusan
bu defekt genelde en sik gériilen
dogumsal kalp hasarlarini  olugturur.
Eger defekt, Fallot Tetraloji'sindeki
gibi belirli bir béliimde bulunuyorsa, bu
siklikla DS 22q11'de bulunur.

VSD ile pulmoner atrezi Boyle bir
durumda sag karincik ve akciger atar
damari arasinda  baglanti  yoktur.
Akciger, ductus arteriosus ya da
takviye olarak olusturulmis damarlar
tarafindan kanlandirilir. Ayrica kalbin
karinciklari arasindaki duvarda (VSD
asaglya bkz.) tipik bir konumda defekt
mevcuttur.

Fallot Tetralojisi: Bu, akciger arterinde
daralma (pulmoner stenoz) ile birlikte
sag karincik disakis boliimiinde gelisim
bozuklugu ve daralma igermektedir. Ek
olarak aortun "atlamasina" neden olan
kalbin karinciklari arasindaki duvarda
tipik hasar mevcuttur. Ayrica kalbin sag
karinciginin duvari kalinlasmistir.
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Sendrom tanimi

KiDS-22q11 .y,

Truncus arteriosus communis: Burada
oncellikle aort ve akciger arteri
ayrilmamistir ve bdylece ortak bir
damar olugtururlar.

Karatis'in seyri: Bazen kafa
atardamarinin  seyri degismistir. Bu

Damak yelkeni ve dil

sebeple yutak bélgesindeki
ameliyatlardan once seyrin incelenmesi
onerilir.

Uzmanlar:
Gocuk kardiyoloji uzmani, kalp cerrahi

Damak balgesindeki degisiklikler 22q11
delesyon sendromu olan insanlar igin
gok tipiktir. Agikgca belli olan agik
damak yariklar: gibi deformasyonlarin
yani sira, mukozanin altinda (submukéz)
bulunan kapalik yariklar da mevcut
olabilir. Bu deformasyonlarin higbiri
olmasa dahi, gogunlukla damak yelkeni
yeterli derecede kapatmaz ve ornegin
gida maddeleri burundan ¢ikabilir. Buna
"velofarengeal yetmezlik" denir. Damak
yelkeninin konusma sirasinda yeterli
derece kapanmamasi durumunda "b" ve
"g" gibi seslerde burundan hava kagar
ve nazal konusma tarzi goriiliir.

Toplam olarak 22q11 delesyon sendromu
olan kiiglik gocuklarda siklikla konusma
ve dil gelisiminde belirgin bir bozukluk
goriilir. Dil edinme ve dil iretmeye
yonelik farkl diizeyler etkilendigi igin
sorun oldukga komplekstir. Cogunlukla
baskalar1  tarafindan ilk yaslarda

gocuklarin konusmalari neredeyse hig
anlagiimaz. Dil gelisimi gok gecikmeli
baslar ve kelime hazinesi de yillarca
oldukga kisitli olabilir.
Uzmanlar:
Kulak-burun-bogaz hekimi, agiz-gene-
yiiz cerrahi, foniatrik uzmani
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Sendrom tanimi

Kulak / orta kulak

22q11 delesyon sendromu olan hastalar
gogunlukla ortak kulak efiizyonu ve
tekrar eden ortak kulak iltihaplarindan
sikayetci olurlar. Bunun nedeni ise
ostaki borusu (orta kulak ile yutak
arasindaki baglanti) lizerinden orta
kulagin havalanmasindaki bozukluktur.
Bunun da birgok nedeni vardir. Bir
taraftan kafatasinin yiiz balgesindeki
deformasyonlari, diger taraftan ise
damak ve  damak  yelkenindeki
degisiklikler  kulak  havalanmasinin
siirekli bozulmasina neden olabilir.
Bunun yani sira sik mevcut olan genel

Yiz / goriinls

enfeksiyon yatkinligi da orta kulak
enfeksiyonlarinin  gelismesine katkida
bulunmaktadir.

22q11 delesyon sendromu olan hastalar
olaganiistli sk bir sekilde i¢ kulak
isitme  gligliiglinden  sikayetgilerdir.
Bundan dolayi mutlaka miimkiin oldukga
erken donemde isitme gligliigiine iliskin
objektif bir muayene yapilmalidir (yani
dogumdan sonraki ilk aylarda).

Uzmanlar:

KBB hekimleri, cocuk odyoloji uzmanlari

Tipik olarak ¢ogu ¢ocuklarin vyiizleri
uzun ve incedir, burun kalkik ve burun
kokii kalindir. Cogunlukla burnun ucu
olduk¢a kalindir ve burun delikleri
kiigiiktlir. Kulaklar gogunlukla asagida
olup dis kulak olduk¢a ice dogru
kathdir.  Dudak  nispeten  kiigiik,
dudaklar ince ve gene geriye dogru
olabilir. Ancak ¢ok nadiren g¢enede
tedavi  gerektirecek  asirt  bir
deformasyon mevcuttur. 22qll olan
gocuklarin agzi siklikla agik olur ve bu
da genel olarak kas gerginliginin azalmis
ve  burundan  solunumun  engelli
olmasindan kaynaklanabilir.

Bazen bagirirken agiz, agiz kenarindaki
kasin tek tarafli gelismesi nedeniyle
yamuktur. Bu durum yiiz sinirlerinde bir

felg olarak karigtirilabilir, ancak bunun
gogunlukla fazla bir 6nemi yoktur.

Dis germlerinde gelisme gecikmesi ve
kalici diglerin  ge¢ ¢iktigi tespit
edildiyse de, bunun herhangi bir
baskaca sonucu yoktur. Buna karsin
digslerde siklikla dis minesinde ve
mineralizasyonunda azalma ve de
nadiren dis germinin olmadigi izlen-
mistir ve ilk s6z konusu olan dig
giiriikliginin artmasina neden
olmaktadir.

Uzmanlar:
Gene ortopedi hekimi, kulak-burun-

bogaz hekimi, agiz-gene-yiiz cerrahi,
dis hekimi




Sendrom tanimi
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Bagisiklik sistemi:

Cocuklarin gok azinda enfeksiyonlara
karsi 6zel bir koruma onlemi ve/veya
masrafli  bir tedavi gerektirecek
bagisiklik sisteminde bir bozukluk
vardir. 22q11 delesyon sendromu timus
bezesinin az gelismesine ve/veya
tamamen eksik olmasina neden olabilir.
Timus bezesi kalbin 6niinde bulunan
kiiglik bir organdir ve T (timus) -
lenfositlerin gelisimi igin sorumludur. T-
lenfositler bir taraftan mantar ve
virislerin savunulmasi i¢in 6nemlidir,
diger taraftan ise baska bagisiklik
hiicrelerine bakterilerin  savunulmasi
icin antikor olusturmalari igin destek
saglarlar.

Bunun disinda T-lenfositler, bagisiklik
sisteminin  kendi  viicuduna  karsi
yonelmesini onleyerek (oto immiinite)
kontrol garevleri iistlenirler.

22ql11 delesyon sendromunda goriilen
timusun az gelismesi ¢ok farkli sekilde
belirgindir. Timus dokusu goriiliirde
eksik olsa bile (6rn., kalp ameliyatinda
izlenebildigi kadar) gogunlukla yeterli
bir T-lenfosit gelisimi mimkiindir ve
boylece yalnizca T-lenfositlerin sayisi
ve fonksiyonunun belirlenmesi ile
bagisiklik sisteminde bir defekt olup
olmadigi ve hangi boyutta oldugu
konusunda bir ifadeyi miimkiin kilar.

Bu incelemeler miimkiin oldukga tani
konulduktan hemen sonra yapilmalidir,
glinkii bu incelemenin sonucuna gore
koruyucu onlemler (hijyen kurallari,
antibiyotik profilaksisi) gerekli olabilir
ve gocuga canh asi yapilip yapilamacagi

(6rn., kizamik, kabakulak, kizamikgik ya
da su gigegi) ya da ek bir asinin gerekli
olup olmadigi belirlenir.

Eger bagisiklik durumu hakkinda bilgi
edinilmeden bir kan transfiizyonu
gerekli olursa (Grnegin, bir kalp
ameliyati gergevesinde) bunun daha
dnceden fedavi edilmesi gerekir.

|

Genelde ¢ocugun ilk yaslarinda T-hiicre
gelisiminde yavas bir iyilesme izlenir.
Ancak bazen otoimmiin hastalik egilimi
(6rn., genglik romatizmasi) varligni
korur.

Uzman:

Immiinoloji uzmani
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Sendrom tanimi

Idrar yollari

DS 22911 olan ¢ocuklarda idrar
yollarinda ve bébreklerde belirginlikler
olur. Bunlarin herhangi bir etkisi
yoktur, ancak idrar yollar: enfeksiyonu
olugmasini tegvik edebilir.

Bu sebeple, nedeni bilinmeyen her
atesli durumda idrar yollar: enfeksiyonu
(ddrar tahlili ile) haric kilinmalidir.
Bunun disinda DS 22qll olan her
gocukta genel olarak ultrason ile

Beslenme

bobrek muayenesi
onerilmektedir.
¢ogunlukla  hasta  gocuklar  altini
islatmadan sikayetgilerdir ve bu da
gogunlukla gelisim gecikmesinden ileri
gelmektedir.
Uzman:
Bobrek hekimi (nefroloji uzmani),

yapilmasi

uroloji uzmani

Mide ve bagirsak sisteminde yapisal
degisiklikler ¢ok nadir mevcut olmasina
ragmen, beslenmede siklikla bozukluklar
izlenmektedir. Bunlar hem tek tek, hem
de birlikte mevcut olabilir ve ozellikle
emme gli¢liigli, yutma bozukluklar: ve
besinin mideden yemek borusuna geri
akmasi  (refliks) olarak  gériilir.
Beslenme sorunlarinin  gogu gelisim
gecikmesinden ileri gelir ve ileri
yaslarda kendiliginden kaybolur. Buna
ragmen vyine de g¢ocukluk yasinda
azalmis kilo alma ve boy uzamasi ile

birlikte biiylime bozuklugu ¢ok sik
mevcuttur.

Bazi durumlarda gegici olarak ozel
beslenme gerekli olabilir.

Uzman:

Yutma bozukluklar: igin uzman hekim
(disfaji), beslenme tip uzmani,
beslenme ve sindirim konularinda 6zel
egitim gormiis bir gocuk hekimi
(pediyatrik gastroenteroloji uzmani),
psikosomatik uzmani
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Hormonlar:

Biiyilime: 22q11 olan gocuklarda siklikla
biiyiimede gecikme goriilmektedir ve bu
yetiskin yasina kadar telafi
edilmektedir. Nadiren hormonal nedenli
biiylime bozukluklar: ortaya gikar. Tipik
olarak bu g¢ocuklar dogumda normal
biiylikliige sahiplerdir ve sonra boy
gelisiminde geri kalirlar.

Kalsiyum diizeyi: Ds 22qll olan bazi
yeni dogmus bebeklerde paratiroid
bezelerinde yavas ¢alisma ve ardindan

Iskelet

kanda  asiri  kalsiyum  azalmasi
goriilmiistiir. Bu ornegin, kramp egilimi
ile kendini gosterebilir.

Ileride de kalsiyum degerlerinde bir
azalma ortaya ¢ikabileceginden, her yil
kan tahlili yapilarak kontrol edilmesi
onerilir. Buna paralel olarak magnezyum
diizeyi de azalmis olabileceginden, bu
da birlikte kontrol edilmelidir.

DS 22q11 olan gocuklarin bazilarinda
iskelette degisiklikler goriilmektedir.
Bunda ozellikle ellerde ve ayaklarda
ufak degisiklikler ortaya gikmaktadir.
Kas geriliminin  az oldugu (kas
hipotonisi) durumlarda omurga egilmesi
(skolyoz) ileride de ortaya gikabilir ve
bu sebeple erken tedavi edilmesi
onemlidir. 5 yas Usti hastalarda boyun
omurgasina iliskin bir islev grafisinin

Ruhsal saghk

¢ekilmesi bu alandaki instabililtelerin
onlenmesi igin tavsiye edilmektedir.

DS 22qll'de meydana gelen karin
agrilarinn (6zellikle geceleri meydana
gelen) nedeni heniiz kesin olarak
aydinlatilmamistir.  Ancak  ayaklara
uyarlanmis tabanlik ve fizik terapisi
sayesinde iyi deneyimler edinilmistir.

KiDS-22q11 .y,

Sendrom tanimi

ortaya ¢ikmaktadir ve bu gocugun
dikkatinin ¢abuk dagilmasi ile kendini
gostermektedir.

Ayni gekilde impulsif davranis tiirleri
de sik izlenmektedir. Ozellikle ergenlik
gaginin  baslangici  ile  algilama,
duygudurum ve igtepide bozukluklar
olusabilir.  Ruhsal hastalikarin ortaya
¢ikmasi durumunda ailenin bunun anne

Motor gelisimi

ve babanin bir egitim hatasindan ileri
gelmedigi ve ne kadar erken fark
edilirse, tesvik programlari, davranig
terapisi ve ilaglarla iyi bir gsekilde
iyilesebilecegi  konusunda  bilingli
olmalari gerekir.

Ruh hastaliklar: toplumumuzda ¢ok sik
goriilmektedir. 22q11 delesyon
sendromu olan insanlar bundan daha sik
etkileniyor olmali. 22qll'den etkilen
pek ¢ok insanda, sirf dilsel bilgi
aligverisinin yanisira ornegin jest ve
mimik seklinde gergeklesen iletisim
alanlarinda zorluklar mevcut
bulunmaktadir. Bunlar, tehlike, iligki ve
sosyal durumlarin daha koti tahmin
ediimesine  neden olabilir.  Bunun

sonucunda bazi durumlarda  korku
egilimi, sosyal bakimdan geri ¢ekilme ve
otistik davranis sekilleri geligebilir.

Tipik olarak bu belirginlikler 3 yasina
kadar ortaya ¢ikar. Dikkat tfoplama
eksikligi/ hiperaktivite bozuklugu (ADS
ya da ADHS) tipik olarak gocuk yuvasi
yasindaki gocuklarda goriilmektedir ve
okulda sorunlara neden olmaktadir.
ADHS, normal topluma oranla 22q11
delesyon olan cocuklarda daha sik

TR

22q11  gocuklarinn  gogunda  kas
sisteminde genel bir zayiflik (hipotoni)
mevcuttur.  Bunda  kas  gerilimi
azalmistir ve bir kas hastaligi mevcut
oldugu anlamina gelmez. Bu sebeple
motor gelisimi, yani gocugun kendi
basina oturabildigi ya da yiiriiyebildigi

Ogrenme kaliplari

yas biraz gecikmistir. Agzin agik olmasi
da bundan ileri gelebilir. Ancak bu
durum burundan nefes alip vermenin
engellenmesinde de olugabilir.

Bazi ¢ocuklarda &rnegin  bisiklete
binmeyi 6grenmede ayrica  zorluk
olusturbilen denge bozuklugu izlenir.

22q11  gocuklari  gogunlukla  kismen
performans bozukluguna ilisin belirli
kaliplari  olmakla  birlikte  belirli
yetenekleri normal gelismis olabilir. DS
22q11 igin tipik 6grenme bozukluklarina
neden olabilecek li¢ boyutlu algilamada

gligliik mevcut olabilir. Bunun sonucunda
okulda ozellkle matematikle ilgili
derslerde zorluklar olugabilir.

Giinlik yasamdaki pratik alanlarda
ornegin, kompleks gorevlerin yerine
getirilmesinde zorluk gekilebilir.
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Yasam becerisi

22q11 gocuklarinda pek ¢ok alanda
gelisim gecikmesi goriilse de, onalar
siirekli kendilerini gelistiriyorlar.

Bir meslek icra ederek ve aile yuvasi
kurarak ozerk normal bir yasamin
mimkin oldugunu 22ql1 delesyon
sendromlu bazi yetiskinler bize ornek
olarak gdsteriyorlar. Belirgin 6grenme
bozukluklar: olan bazi gocuklar yetiskin
olarak da bakim ihtiyaci duyacaklardir.

Eger heniiz dogumda bir agir kalp
hatasi ya da bagisiklik defekti mevcut
degilse, simdiye kadar 22q11 delesyonlu
insanlarda yasam beklentisinin kisitli
olduguna dair herhangi bir isaret
yoktur. Ancak kompleks kalp ve damar
hatasi olan kadinlarin hamile kalmadan
once uzman bir hekimden bilgi almalar:
onerilir. Kalitimla ilgili sorular igin
genetik danismanlik imkani mevcuttur.

Toplumsal yasama tesvik ve katilim

Tegvik ve tedavinin her bir hastanin ve
onlarla ilgilenen kigilerin ihtiyaglarina
uyarlanmis olmasi gerekir. Bunun igin
genel gelisim durumu ve 6zel sorunlar
ve de hastanin yasam ortami (aile,
gocuk yuvasi, okul, bos zamanlar,
meslegi) g6z oniinde bulundurulmalidir.
Tam bir tani konulmasi (diyagnostik)
tavsiye edilmektedir ve tesvik ve tedavi
Sosyal Pediyatri Merkezinin
(Sozialpddiatrisches Zentrum) (SPZ)
interdisipliner bir ekibi tarafindan iyi
bir sekilde gergeklestirilebilir ve de
koordine ve eglik edilebilir. SPZ'nin
giincel bir adres listesini www.dgspj.de
adresi altinda bulabilirsiniz.

Mevcut soruna gore fizik tedavisi,
erken tesvik, ergoterapi, logopedi,
konusma terapisi ya da baska pedagojik
tesvik programlari uygulanir. Ayrica

22q11 delesyon ile baglantih ve
yasanmis zorluklarin listesinden
gelinmesi igcin anne ve babalara destek
verilmesi biiyiik Gnem tasimaktadir.
Muhtemelen ailenin desteklenmesi igin
gerekli olan 6nlemler, okul ve sosyal
entegrasyon  ve  hukuki  sorular
konusunda ve de  dezavantajin
giderilmesine iliskin haklarin kullanil-
masi ile yetkili irtibat sorumlulari da
bolgesel SPZ tarafindan saglanmak-
tadir.

Tim onlemlerin en basta gelen amaci ise
hastalarin ilgili yas ve gelisim durumuna
uyarlanmis sekilde toplumsal yasama en
iyi sekilde katiimalarini saglamaktadir.
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Sendrom tanimi

22q11 delesyon nasil olusur?

Cogunlukla kalitsal materyalin  kaybi
22ql1.2 kromozomal bélgesinde
tesadiifen yumurta veya sperma
hiicresinin olusumu sirasinda anne ve
baba bundan etkilenmedigi halde olusur.
Buna "de novo" delesyonu denir. Bu
durumda ayni hatanin tekrar olusma
olasiligi nispeten azdir. 22q11 delesyonu
anne veya babadan kalitim yoluyla
gegmis olabilir. Bu sebeple, 22ql1
delesyonlu gocugu olan anne ve babalar
bir kan ornegi ile kromozom analizi

22q11 delesyon sendromunun
var?

Bu sendrom igin sorumlu olan gen
defekti ilk defa 1991 yilinda "DiGeorge
sendromlu" hastalar: inceleyen Londrali
arastirmaci  Dr. Peter Scambler
tarafindan  kanitlanmistir. DiGeorge
Sendromu agir kalp hatasi, timus
bezesinin az gelismesinden dolay! bir
immiin defekti ve paratiroid bezinin az
galismasindan dolay! kalsiyum
eksikliginin birlikte ortaya g¢ikmasini
kapsamaktadir. Ancak zaman iginde
benzer hastalik tablosu olan hastalarin
da 22qll1 delesyon sendromu oldugu
tespit edilmistir. Bu diger hastalik
tablolarina  6rn., karaktferistik yiiz
hatlari ile belirli kalp hatalarinin

yaptirarak kendilerinde 22q11 delesyon
olup olmadigini kontrol ettirebilirler.
Genetik merkezinde ya da danismanlik
merkezinde  yapllan  bir  detayl
danismanlik hizmeti sayesinde kalitim
ve dogum oncesi muayene imkanlari
konusundaki baskaca sorular  yanit-
lanabilir.  Almanya'daki  danismanlik
merkezlerinin bir listesini
http://gfhev.de/de/beratungsstellen/b
eratungsstellen.php adresinde
bulabilirsiniz.

neden daha bagka isimleri

birlikte oldugunu tanimlayan
Conotruncal-Anomaly-Face sendromu ya
da damak ve 6grenme sorunlarinin 6n
planda  oldugu  Velo-Cardio-Faciale
sendromu ya da agiz kenarindaki kasin
az gelisimi ile kendini gosteren Cayler
sendromu da dahildir. Bunun izerine
CATCH 22 tanmi, 22qll1 delesyon
sendromundan  ileri  gelen  tim
hastaliklar igin onerilmigtir. Kelimenin
her harfisik ortaya ¢ikan semptomlarin
herbiri icin ve 22 de, 22. kromoz igin
kullaniimaktaydi. Ancak bir savas satiri
ile aym isinde olmasindan dolay:
dislayici olarak algilandigi igin bu terim
artik kullanlmamaktadir.
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Bunun nasil iistesinden geliriz?

Muhtemelen herkes baslangigta
gocugunun ya da kendisinin "baska"
oldugunu 6grenince ¢ok etkilenecektir.
Ancak  hicbir  insanin  miikemmel
olmadigini ve her birimizin her an bir
hastaliia  yakalanabilecegini  6gren-
memiz ve kabul etmemiz gerekir. Dogal
olarak ¢ogu aileler endiselenecegi ve
pek ok sey icin fazla zaman gerektigi
icin biiyik bir yiik olusacaktir, fakat
bundan  dolayr insanin  mutlulugu
etkinlememeldir. Nerdeyse yukarida
anlan tim sorunlar igin, 6zellikle de
bunlar erken farkedilirse, iyi tedavi
imkanlari  vardir. Cogunlukla birkag
organ sistemi etkilendigi igcin genelde

gocuk doktoru, ev doktoru ve sosyal
pediyatri uzmani (SPZ) temel bakimi ve
tedavinin koordinasyonunu Ustlenecek-
lerdir. Ancak belirli sorular igin ilgili
uzmanlk alani igin bir uzman gerekli
olacaktir.

Sendrom ¢ok kompleks oldugundan ve
her hastada semptomlar farklilik
gosterebileceginden pek ¢ok aile ve de
doktor ve ferapistler igin ipin ucunu
kagirmamak bazen kolay olmayacaktir
Bundan dolay KiDS-22q11 e.V. dernegi
ve buna dahil olan tip kurulu uzmanlari,
hastalar ve onlarin aileleri igin gerekli
bilgilerin sunulmasi igin galismaktadir.
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Yazarlar:

Prof. Dr. med. Anita Rauch,
ZUrih Universitesi Tibbi Genetik Enstitlisi

Prof. Dr. med. Dr. med. habil. Harald Bode
Ulm Universite Klinikleri Sosyal Pediyatri Merkezi

Prof. Dr. med. Dr. med. habil. HeImuth-C_;‘-'L'lnther Dorr,
Erlangen-Nlrnberg Friederich-Alexander Universitesi Pediyatrik Endokrinoloji,
Erlangen

Prof. Dr. _r_ned. Stephan Ehl,
Freiburg Universitesi Klinikleri Kronik Bagisiklik Yetersizligi Merkezi (CCl)

Dr. med. Gudrun Fahrenholz,
Genel Tip, Buchholz i.d.N.

Prof. Dr. med. Dr. med. habil. John Hess,
Alman Kalp Merkezi Munih

Prof. Dr. med. Dr. med. habil. Klaus-Peter. Lesch,
Wirzburg Universite Klinikleri, Psikiyatri ve Psikoterapi Klinigi

Prof. Dr. med. Dr. med. dent. Dr. med. habil. Robert Sader,
Frankfurt Universite Klinikleri, Cene ve Plastik Yz Cerrahisi Klinigi ve Poliklinigi

Dr. med. Ursula Sauer,
Emekli Cocuk Kardiyoloji Uzmani, Minih

Prof. Dr. med. Dr. med. habil. Michael Streppel,
KdIn Universite Klinikleri, Kulak-Burun-Bogaz Hastaliklari Klinigi

Dr. med. Susanne Walitza,
W rzburg Universite Klinikleri, Cocuk ve Gengler igin Psikiyatri Klinigi

Eger KiDS-22ql11 e.V.'ye iliskin ek bilgiler istiyorsaniz, bize telefon edin ya da kisa
bir mektup yazin ya da e-posta gonderin. (www.KiDS-22q11.com) oder Info@KiDS-
22qll.com.

Tel: +49 (0)8379-72880

Kempten vergi dairesi tarafindan kamuya yararli olarak kabul edilmistir, Vergi no. 109/50677
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Deutschland ” Osterreich u Schweiz

www.kids-22qll.de / info@kids-22qll.de www.kids-22qll.at /info@kids-22qll.at | www.kids-22qll.ch / info@kids-22ql1l.ch

Bankverbindung: Dresdner Bank Kempten Bankverbindung: Oberbank Perg Bankverbindung: Migrosbank Luzern
BLZ: 733 800 04 BLZ: 15005 BLZ: 8411
Kto: 22 22 00 000 Kto: 791-0324.51 Kto: 16 139 945 006

< bitte hier abtrennen (fiir Fensterbrief DIN C6 lang)

Aufnahmeantrag in den Verein
Kinder mit DeletionsSyndrom 22q11 (KiDS-22q11) e.V.
Name
V2.6 12/2007

Vorname Geb.-Datum

Ich bin damit einverstanden, dass meine Angaben elektronisch

gespeichert werden. Diese Daten unterliegen dem Datenschutz und
StraBe PLZ Ort werden nicht an Dritte weitergegeben.
Tel./Fax:
i Den jahrlichen Mitgliedsbeitrag von €/SFR

(Mindestbeitrag 30,- €/ 50,- SFR

weitere Fam.-Mitglieder frei
Neben mir treten dem Verein noch weitere Mitglieder unserer Familie bei. 9 )

(betroffenes Kind bitte mit * kennzeichnen) O Uberweise ich selbst

O Lasse ich mittels Einzugsermachtigung erheben

Bank, Sparkasse, Postbank

/

Name Vorname Geb.-Datum BLZ Kontonummer
X X
Datum Unterschrift-Vereinsbeitritt Datum Unterschrift-Abbuchungserlaubnis
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