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Zespot mikrodelecji 22911

Poradnik dla rodzicéw i terapeutow

Anomalia DiGeorge’a ® Zespot Podniebienno-Sercowo-Twarzowy (Velo Cardio Facial

Syndrome) ® Zespot Shprintzen’a @ CTAFS (Conotruncal Anomaly Face Syndrome) e
CATCH22 (Cardiac Defect, Abnormal Facies, Thymic Hypoplasia, Cleft Palate,
Hypocalcemia, Chromosome 22) ® Zespo6t Caylor’a (Caylor Cardiofacial Syndrome) @

Zespot Optiz G/BBB

Grupa Wsparcia 22q11.2
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1. GENETYCZNE PODLOZE ZESPOLU DELECJI 22Q11.2

Zespot Delecji 22911.2 jest zespotem wad rozwojowych, ktory wystepuje na skutek ubytku fragmentu dtugiego
ramienia(ramie q) w regionie 11.2, jednego z chromosomoéw 22 pary w. Zwykle delecja obejmuje niewielki
obszar chromosomu (najczesciej do 3 milionéw par zasad), w ktérym jest w nim zlokalizowanych ponad 50

genodw.
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Na skutek mikrodelecji w tym rejonie, powstajg zaburzenia embrionalnej migracji neuronoéw grzbietowej czesci
cewy nerwowej oraz zaburzenia rozwoju struktur sktadajgcych sie na opisywany fenotyp. To z kolei jest jedng
z przyczyn gtéwnych objawow zespotu, ktérymi sg m.in. wady serca, rozszczep wargi i/lub podniebienia,
anomalie w budowie aparatu stuchu, opdznienie w rozwoju mowy, problemy z karmieniem oraz w pézniejszym

okresie trudnosci szkolne.

Na przestrzeni lat zespot opisywany byt przez kilku lekarzy klinicystow na catym Swiecie na podstawie
najbardziej dominujgcych cech klinicznych. Ze wzgledu na to, ze zespdt manifestuje sie w bardzo
zréznicowany sposob, przez wiele lat sgdzono, ze jest to kilka jednostek chorobowych, za ktére

odpowiedzialne sg rézne wady genetyczne.
Do najczesciej uzywanych w przesziosci nazw naleza:

o Zespot Di George’a opisany w 1968 r. przez Angelo DiGeorge’a (w ktorym gtéwne objawy to wady
serca, hipoplazja lub brak grasicy, zaburzenia immunologiczne, hipokalcemia, cechy dysmorfii

twarzy);

o Zespol VCFS (zespdt podniebienno-sercowo-twarzowy, Zespot Sprintzena) opisany w 1978 r.
Nazwany na podstawie gtownych cech klinicznych, czyli niewydolno$¢ podniebienno-gardtowa,
otwarty lub podsluzéwkowy rozszczep podniebienia, wady serca, cechy dysmorfii twarzy, problemy z

nauka, niepetnosprawnos¢ intelektualna w stopniu lekkim;

e Zespot CTAFS (ang. conotruncal anomaly face syndrome), Zespot Takao, charakteryzujgcy sie

gtéwnie wystepowaniem wad w budowie serca;
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o Zespot CATCH22 (ang.: C = cardiac defects (wady serca), A = abnormal facies (dysmorfia twarzy), T
= thymic hypoplasia (hipoplazja grasicy), C = cleft palate (rozszczep podniebienia), H = hypocalcemia
from parathyroid aplasia (hipokalcemia wtérna do aplazji przytarczyc), 22 = mikrodelecje 22

chromosomu);

e Zespot Cayler’a, ktéry oprécz wady serca manifestuje sie réwniez jednostronnym porazeniem nerwu

twarzowego;

o Zespot Optiz G/BBB, w ktérym gtdwne objawy to hyperteloryzm (ogdlnie: szeroko rozstawione oczy),
rozszczep podniebienia, anomalie uktadu moczowo-piciowego, zaburzeniami potykania, wadami

serca oraz niepetnosprawnoscig intelektualna;
e Zespot Sedlacova.

Obecnie nazwg obejmujgcg wszystkie wyzej wymienione zespoty wad genetycznych jest Zespéf Delecji
22q11.2.

2. DIAGNOSTYKA

Zespot Delecji 22911.2 jest najczestszym zespotem mikrodelecji chromosoméw. Czestosé wystepowania
zespotu szacuje sie wedtug roznych zrédet jako 1:2000-1:7000 zywo urodzonych dzieci, opartych o diagnoze
dzieci urodzonych z powaznymi wadami wrodzonymi oraz kilku badaniach przesiewowych wykonanych w

USA, przeprowadzonych pomiedzy poczatkiem lat 90-tych a rokiem 2000 .

Obecnie szacuje sie, ze czestos¢ wystepowania zespotu bedzie wzrasta¢ ze wzgledu na coraz doktadniejsze
metody diagnostyczne (oraz coraz szerszy dostep do nich), oraz na duzo wiekszg przezywalnos¢ osoéb nawet

z ciezkimi wadami rozwojowymi.

Jako rodzice, w przypadku 22q11.2 najczesciej spotykamy sie z dwoma scenariuszami dotyczgcymi
diagnostyki. Pierwszy z nich ma miejsce w przypadku wykrycia u ptodu podczas badania ultrasonograficznego
wad serca, cech dysmorfii i anomalii w budowie twarzoczaszki, nieprawidtowosci w budowie narzgdéw
wewnetrznych oraz kohczyn, niskiej masy ciata. Przy takim scenariuszu diagnoza zostaje postawiona bardzo
szybko, jeszcze przed narodzeniem dziecka. Zwykle dzieje sie tak w przypadku dzieci, ktére wymagajg
szybkiej interwenciji chirurgicznej ratujgcej zycie. Wtedy dzieci przychodzg na swiat w szpitalach lub klinikach,
ktére sg w stanie od samego poczatku objg¢ tych najmtodszych pacjentéw oraz ich rodzicow specjalistyczng
opieka.

Drugi scenariusz obejmuje najczesciej odyseje diagnostyczng oséb (dzieci, jak rowniez dorostych), ktérzy nie
majg ciezkich wad serca i innych bezposrednio zagrazajgcych zyciu zaburzen, jednak majg szereg innych
objawoéw mogacych wskazywaé na wade genetyczng. W tym przypadku postawienie trafnej diagnozy wymaga

ogromnego zaangazowania rodzicow dziecka (lub samej osoby podejrzewajgcej u siebie wade genetyczng),
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wykonania niezliczonej ilosci badan i wizyt u wielu specjalistéw. Czesto préby zdiagnozowania pacjenta z
22911.2 poréwnuje sie do uktadania puzzli, gdzie poszczegdine puzzle to pojedyczne objawy u danej osoby.
Dopiero otrzymanie diagnozy na podstawie badan genetycznych, pozwala utozy¢ puzzle w jeden obraz,

zrozumie¢ catos¢ i poznac specyfike zespotu.

W 90% mikrodelecja powstaje de novo, czyli spontanicznie, podczas | lub Il podziatu mejotycznego. Zaledwie
w 10% przypadkoéw zespot jest dziedziczony od jednego z rodzicow. Ze wzgledu na réznorodno$¢ objawow,
obraz kliniczny pacjentéw nawet w obrebie rodziny jest niezwykle zréznicowany. Przy czym warto zaznaczy¢,

ze w kazdym kolejnym pokoleniu, ktére odziedziczyto zespét po jednym z rodzicéw, objawy sg coraz ciezsze.
Rodzic, ktéry jest nosicielem delecji ma 50% ryzyko na przekazanie jej potomstwu.
W przypadku wykrycia mikrodelecji u dziecka, nalezy skierowaé na badania rowniez rodzicéw.

Obecnie dzieki bardzo czulym technikom diagnostycznym mozliwa jest doktadna diagnostyka materiatu
genetycznego. Najczesciej stosowanymi testami diagnostycznymi wykorzystywanymi do wykrywania réznym
mikrodelecji sg: metoda FISH (fluorescencyjna hybrydyzacja in situ), aCGH oraz MLPA. W Polsce badania
genetyczne wyzej wymienionymi metodami mozna wykona¢ juz w kilkudziesieciu laboratoriach i wszedzie

tam, gdzie sg prowadzone Poradnie Genetyczne.

Ze wzgledu na zbyt ogdiny obraz chromosomoéw, metoda oceny kariotypu jest w tym przypadku nie przydatna,

poniewaz ocenia ona budowe chromosomow ze zbyt niskg rozdzielczoscia.

Podejrzenie zespotu mozna réwniez wysnué na podstawie badania klinicznego i wykrycia nieprawidtowosci w
trakcie badan dodatkowych (np. wad serca w echokardiografii, nieprawidtowosci kregéw w odcinku szyjnym

kregostupa w badaniu RTG, badan otolaryngologicznych czy immunologicznych).

Rozpoznanie réznicowe

W rozpoznaniu réznicowym nalezy uwzgledni¢ miedzy innymi: zespét Smitha, Lemlego i Opitza, zespot

CHARGE, zespo¢t Alagille’a, zespot VATER, zespét Goldenhara oraz embriopatie izotretynoinowa.

3. OBJAWY KLINICZNE

W Zespole Delecji 22q11.2 opisanych zostato prawie 200 objawdw klinicznych. Czes¢ z nich jest dosé
charakterystyczna dla zespotu, pozostate sg z pozoru niespecyficzne. Dopiero, gdy wspotwystepujg u

jednego pacjenta, mogg wskazywac wiasnie na 22q11.2.

Zespot ten odznacza sie petng penetracjg oraz zmienna ekspresja. Pojecie pefna penetracja oznacza, ze
kazda osoba, ktéra ma mikrodelecje w omawianym regionie chromosomu 22, bedzie miata pewng pule
objawow. Natomiast termin zmienna ekspresja oznacza, ze objawy te beda niezwykle réznorodne oraz

beda wystepowaty ze zmiennym nasileniem.
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Mimo, ze mikrodelecja dotyczy niewielkiego rejonu tylko jednego ramienia jednego z chromosoméw, ma ona
ogromny wptyw na prawidtowosci w funkcjonowaniu wszystkich narzgdéw oraz na ogdlny rozwdj intelektualny

i poznawczy oso6b nig dotknietych.

Warto zwréci¢ uwage na fakt, ze nie wszystkie objawy wystepujg u kazdego pacjenta oraz zmieniajg sie one
na przestrzeni zycia (z czasem jedne mogg ustepowac¢ w miejsce innych). Ulegajg one ciggtym zmianom.
Jednoczes$nie u jednych pacjentéw objawy mogg wptywac na niemal kazdy narzad, natomiast u innych moga

by¢ minimalne i nie powodowac znacznych trudnosci w zyciu codziennym.

NAJWAZNIEJSZE OBJAWY KLINICZNE:

1. Niski wzrost i masa ciata:

Niska mase ciata czesto obserwuje sie juz prenatalnie. Jednak w przypadku dzieci z 22q niska masa ciata jest
zwykle skorelowana z jego dtugoscig. Oznacza to, ze dzieci te rosng wolnej od zdrowych réwiesnikow, jednak
wazne jest, by rosty one proporcjonalnie. W wyjgtkowych przypadkach niskorosto$¢ u dzieci leczy sie podajac

hormon wzrostu.

U wiekszos$ci dzieci i 0sob dorostych z 22911 obserwuje sie nizszy od przecietnego wzrost oraz mase ciata

(nawet u dzieci, ktoére nie majg problemoéw z pobieraniem i przyswajaniem pokarméw czy wad serca).

Mimo braku jednoznacznych badan na ten temat, obserwacje wskazuja, ze dorosli z 22q11.2 zwykle osiggajg

normalny wzrost.

2. Wady w uktadzie sercowo-naczyniowym:

Objawy z tej grupy pojawiajg sie zwykle najczesciej oraz najwczesniej. Wystepujg one do okoto 82% chorych

i sg zarazem gtéwna przyczyng smierci dzieci z 22q11.2. Nalezg do nich:
- Tetralogia Fallota;
- ubytek przegrody miedzykomorowej;
- przerwany tuk aorty (IAA typ B);
- ubytek przegrody miedzykomorowej (VSD);
- wspdlny pien tetniczy (TAC);
- ring naczyniowy;
- ubytek przegrody miedzyprzedsionkowej (ASD)

- VSD/ASD
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W Polsce istnieje kilka wysoko wyspecjalizowanych osrodkéw kariologicznych i kardiochirurgicznych, dzieki

ktorym dzieci z wrodzonymi wadami serca otrzymujg fachowa pomoc i opieke.

Podkresli¢ nalezy fakt, iz bardzo wazne przy wrodzonych wadach serca jest dbanie o higiene uzebienia

dziecka, leczenie préchnicy zebow oraz stosowanie profilaktyki infekcyjnego zapalenia wsierdzia.

3. Zaburzenia immunologiczne

Hipoplazja lub aplazja grasicy ma bezposredni wptyw na niedobér odpornosci u dzieci urodzonych z 22q11.
Catkowity niedobdr odpornosci wystepuje zaledwie u 0,5 -1% z nich i takie zaburzenie okre$la sie mianem

catkowitego Zespotu DiGeorge’a. (catkowitego DGS - petnoobjawowa postaé Zespotu Delecji 22q11.2).

Ze wzgledu na wystepujace zaburzenia odpornosci, szczepienie dzieci z 22q11.2 nalezy skonsultowac z
lekarzem (immunologiem, neurologiem i pediatrg), szczegdlnie przy wrodzonych wadach serca. Lekarz
powinien okresli¢ doktadnie rodzaj podawanych szczepionek (,martwych”) oraz zaproponowa¢ indywidualny

kalendarz szczepien, gdyz zdarza sie, ze niektére szczepienia nalezy odtozy¢ w czasie.

4. Cechy dysmorfii twarzy, m.in:

mate, niskoosadzone matzowiny uszne,

- zrotowane ku tytowi, czesto pofatdowane;
- mate, cienkie wargi;

- W pozniejszym wieku bulwiasty nos;

- brak widocznie zarysowanej rynienki podnosowej;
- hiperteloryzm, waskie szpary powiekowe;
- mata, cofnieta Zzuchwa;

- wydtuzona twarz;

- zmarszczka nakatna;

- waskie szpary powiekowe;

- szerzej rozstawione oczy (hiperteloryzm);
- krétka szyja.

Potencjalne anomalie w budowie Zuchwy powinny by¢ potwierdzone bgdz wykluczone przez lekarza ortodonte

lub stomatologa.
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5. Nieprawidtowosci w budowie podniebienia i ich konsekwencije:

Najczesciej wystepujgcymi zaburzeniami sg rozszczep wargi i/lub podniebienia, rozszczep podsluzéwkowy
podniebienia, wysoko wysklepione gotyckie podniebienie oraz niewydolnos¢ podniebienno-gardtowa.
Zaburzenia wynikajgce z powyzszych wplywajg na funkcje ssania, potykania, oddychania oraz mowy. Maja
wplyw réwniez na zwiekszong sktonnos$¢ do infekcji gérnych dréog oddechowych i ucha srodkowego, co w

konsekwencji moze prowadzi¢ do czestszego wystepowania niedostuchu u dzieci.

Problemy z karmieniem sg, zaraz po wadach serca, jednymi z pierwszych objawow, ktére mozna
zaobserwowac. Przy czym niezwykle wazna jest tu wnikliwa obserwacja dziecka i jego umiejetnosci ssania
juz na oddziale potozniczym czy patologii noworodka. Nieprawidtowosci w budowie twarzoczaszki (np. mata
cofnieta zuchwa), wiotkos¢ miesni, brak umiejetnosci skoordynowania funkcji ssania z oddechem to tylko
podstawowe problemy, ktére napotyka rodzic w pierwszych godzinach i dobach zycia dziecka, jednoczes$nie

mogace wskazywac witasnie na zespot 22q11.2.

Na skutek wyzej wymienionych anomalii w budowie m.in. aparatu artykulacyjnego u dzieci z rozszczepami
styszalna jest mowa nosowa - czyli zmiany w tworzeniu sie dzwiekdw spowodowane przez jezyk lub inne
czesci jamy ustnej, by zrekompensowac przeptyw powietrza przez nos. Majgc na uwadze, ze okoto 60% dzieci
z 22911.2 ma wady podniebienia, jest to jedna z bardziej charakterystycznych cech zespotu. Obserwuje sie

rowniez opozniony rozwoj mowy (pierwsze niewyraznie stowa pojawiajg sie okoto 3-5r.z.).

Problemy, o ktérych mowa oraz ich wczesne wykrycie i leczenie majg fundamentalne znaczenie w procesie
moéwienia, komunikacji a nastepnie nauki, totez nie nalezy ich lekcewazy¢. Mogg one réwniez wptyng¢ na

rozwoj poznawczy dziecka.

Brak wad podniebienie wykazuje okoto 17 % dzieci z 22q11.2.

6. Problemy otolaryngologiczne

W zwigzku z licznymi cechami dysmorfii twarzy, wiele dzieci z 22q11.2 jest narazonych na czestsze niz zwykle
infekcje uszu, moggce w konsekwencji doprowadzi¢ do pogorszenia lub utraty stuchu lub nawet perforacji
btony bebenkowej. Dodatkowo na problemy te naktada sie wiotkos¢ miesni oraz rozszczepy podniebienia

miekkiego, ktére dodatkowo wptywajg na przebieg infekcji gérnych drég oddechowych.

Niejednokrotnie potrzebny jest zabieg zatozenia drenéw w btone bebenkowg (celem oczyszczenia ucha

srodkowego z wydzieliny), zaaparatowanie dziecka lub wszczepienie implantu slimakowego.

7. Zaparcia

Wiele dzieci z zespotem 22g11.2 ma tendencje do czestych zaparé. Przypuszcza sie, ze ta dolegliwos¢é moze

by¢ spowodowana hipotonig miesni (stabym napieciem, kitdra dotyczy catego ciata, w tym miesni okreznicy).
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Aby ztagodzi¢ ten problem nalezy dba¢ o dobre nawodnienie dziecka, zachecaé do czestego korzystania z
toalety oraz spozywania produktéw bogatych w btonnik. Zdarza sie, ze w przypadku bardzo ucigzliwych i
bolesnych zapar¢ nalezy wigczy¢ leczenie farmakologiczne.

8. Zaburzenia metaboliczne

W okresie noworodkowym u wielu dzieci z 22q11.2 obserwowana jest hipokalcemia, tj. niski poziom wapnia z
powodu nieprawidiowosci w budowie i funkcjonowaniu przytarczyc. Z tego powodu zalecane sg regularne
kontrole w poradni metabolicznej, by sprawdzaé poziomy hormondw tarczyc i przytarczyc oraz gospodarke
wapniowo-fosforanowg. Ta ostatnia moze mie¢ wptyw na modyfikacje ogolnie przyjetej suplementacji m.in

witaming D.

9. Zaburzenia funkcjonowania nerek

Niekiedy u dzieci z 22911.2 moga wystepowaé anomalie w budowie nerek lub/i ukladu moczowo-piciowego.
Konieczne jest wykonanie usg jamy brzusznej z oceng nerek dla wykluczenia potencjalnych probleméw.
Niektorzy pacjenci wymagajg pomocy nefrologa/urologa z powodu zakazen drég moczowych, moczenia

nocnego czy zaburzen w oddawaniu moczu.

10. Budowa i przewlekie béle konczyn

Jedng z dolegliwoéci towarzyszgcych dzieciom z 22911.2 sg przewlekie béle konczy. Pojawiajg sie one
zarowno podczas dziennej aktywno$ci, jak i podczas snu. Dzieci z tg dolegliwo$cig czesto budzg sie w nocy,
z pozoru bez wyraznej przyczyny lub podczas snu poruszajg i kopig konczynami, jednoczesnie pozostajgc

aktywne podczas zabawy w ciggu dnia.

Jako symptom delecji 2211 moze by¢ obserwowany juz we wczesnym dziecinstwie charakterystyczny
zakrzywiony palec u stopy lub tez inne nieprawidtowosci w budowie stép np. stép konsko-szpotawych, ktére

obserwowane sg znacznie czesciej niz w ogolnej populacii.

11. Spodziectwo

Spodziectwo (wrodzona deformacja pracia), wydaje sie byé mocno skorelowana z 22q11.2. W przypadku jego
wystgpienia nalezy skonsultowac sie z pediatrg urologiem, ktéry bedzie w stanie podjg¢ kroki i zdecydowac o

koniecznosci i sposobie leczenia.
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12. Problemy neurologiczne

Czes¢ pacjentdw z 22911.2 moze mie¢ zaburzenia neurologiczne, np. Padaczka czy zaburzenia réwnowagi.
Dziecko z 22q11.2 nalezy skonsultowac¢ z neurologiem w przypadku jakichkolwiek podejrzeh nieprawidtowosci
z uktadu nerwowego. Niekiedy notowano przypadki pewnych anomalii w budowie modzgu, np.

drobnozakretowosci mézgu, dlatego wazne jest wykonanie tomografii komputerowej i EEG.

13. Inne anomalie

U niektorych pacjentow z 22g11.2 mogg pojawiac sie:

- anomalie ukrwienia mézgu;

- wady budowy naczyn szyjnych;

- nieprawidiowosci kostne, np. dodatkowe palce;

- anomalie zeber lub/i kregéw, prowadzgce do skrzywienia kregostupa;
- ukryty rozszczep kregostupa;

- miodziencze zapalenie stawow;

- problemy z widzeniem;

- przedwczesne zrastanie szwow czaszkowych.

14. Zaburzenia rozwoju:

W przewazajgcej wiekszosci obserwuje sie opdznienie rozwoju psychoruchowego u dzieci z 22q11.2, a w
pdzniejszym wieku trudnosci szkolne. Na podstawie licznych badan mozna stwierdzi¢, ze wystepujg u dzieci
lekkie opdznienia w rozwoju psychoruchowym oraz zdolno$ciach jezykowych. Zwykle dzieci osiggajg kroki
milowe, jak ich normatywnie rozwijajgcy sie rowiesnicy, jednak z kilkumiesiecznym opdznieniem. Dotyczy to

wszystkich obszaréw rozwoju, tj. duzej i matej motoryki, rozwoju mowy oraz funkcji poznawczych.

15. Zaburzenia psychotyczne i iloraz inteligenciji:

Diagnoza 22q11.2 stanowi obecnie najwiekszy znany czynnik wystgpienia u pacjentow zaburzen
psychotycznych, wynoszacy 20-30%.

Z badan wynika, ze

- nawet do 90% dzieci z 22q11.2 spetnia kryteria diagnostyczne przynajmniej jednego zaburzenia

psychicznego;
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- 35-55% dzieci ma stwierdzone ADHD (czestszy podtyp z zaburzeniami uwagi);
- 13-64% dzieci miewa zaburzenia nastroju;
- 30% dzieci ma zaburzenia psychotyczne;

- 30% dzieci ma specyficzne zaburzenia lekowe (w tym lek separacyjny, specyficzne fobie,

zaburzenia obsesyjno-kompulsywne);

- 14-50% dzieci ma autyzm dzieciecy;

okoto 18% dzieci manifestuje zaburzenia zachowania (opozycyjno-buntownicze).

Waznym podkreslenia jest fakt, ze nawet do 60% os6b z 22q11.2 zapada na schizofrenie. Ujawnia sie ona

wczesniej niz w populacji ogélnej, bo nawet w wieku nastoletnim.
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FIGURE1 Prevalence of psychiatric disorders in 22q11DS from childhood to young adulthood [Color figure can be viewed at
wileyonlinelibrary.com]

Ryc. 3. Understanding the Pediatric Psychiatric Phenotype of 22q11.2 Deletion Syndrome. A.Fiksinski, M. Schneider, C. Murphy, M.
Armando, S. Vicari, J. Canyelles, D. Gothelf, S. Eliez, E. Breetvelt, C. Arango, J. Vorstman.Am J Med Genet A. 2018 Oct.
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Inteligencja oséb z 22911.2 moze miesci¢ sie w normach, jednak u pewnej grupy dzieci opisywana jest

niepetnosprawnos¢ intelektualna w stopniu lekkim.

Zwykle rzeczywiscie dzieci z 22q11.2 maja nizszy iloraz inteligencji IQ niz ich rowiesnicy, i réznice te zaczynaja
sie powiekszaé w wieku 7-10 lat. Srednia IQ dla ogélnej populacji wynosi 100, natomiast dla dzieci z 22q11 to
70. Jednocze$nie wartosc¢ ta jest skorelowana z tym, czy zespét powstat u dziecka de novo czy zostat
przekazany przez rodzica. W kazdym kolejnym pokoleniu zaréwno objawy kliniczne sg bardziej nasilone, jak

i iloraz inteligenciji nizszy .

Ten zanizony iloraz inteligencji nie jest zwigzany z niepetnosprawnoscig. Wynika on z faktu, ze dzieci z
22911.2 ze wzgledu na specyficzne trudnosci w nauce gorzej radzg sobie z przyswajaniem wiedzy m.in. przez
duze problemy z mysleniem abstrakcyjnym (co objawia sie np. ogromnymi trudnosciami w rozumieniu poje¢
matematycznych). Przy czym techniczne umiejetno$ci czytania i pisania dzieci te opanowujg zwykle wczesniej
od rowiesnikow. W pozniejszych latach majg wyrazne trudnosci w rozumieniu i zapamietywaniu czytanego

tekstu oraz w odpowiedziach na pytania z nim zwigzanych.

Rokowania

Rokowanie jest zmienne i duzej mierze zalezy od stopnia zaawansowania choroby i nasilenia poszczegdélnych
objawow. Wspotczynnik $miertelnosci u niemowlat jest relatywnie niski (~ 4%), natomiast u dorostych

Smiertelnos¢ jest wyzsza w poréwnaniu do reszty populacji oséb w wieku dorostym.

4. ROZWOJ 0SOB Z ZESPOLEM

Na wstepie warto zaznaczyé, ze rozwdj osob z Zespotem Delecji 22q11.2 zwykle jest bardzo zmienny w
czasie. Zalezy to od nasilenia probleméw medycznych oraz od objawéw, ktére w danym momencie wystepujg
u danej osoby. Jednoczesnie, u osdb z tym zespotem i zwigzang z nim réznorodnoscig objawow, nie ma

dwoch takich samych przypadkéw. Kazdy jest inny. Rozwdj osob i rokowania na przyszios¢ zalezg od

wyjsciowej puli objawéw oraz od multidyscyplinarnego wsparcia medycznego, terapeutycznego, a przede

wszystkim srodowiska rodzinnego.

Dzieci w wieku 0-3 lat

W rozwoju oséb z 22q11.2 jednym z gtéwnych czynnikéw majgcych wplyw na postepy w rozwoju i osigganie
nowych umiejetnos$ci jest czas. W poczatkowym okresie zycia najwiekszym wyzwaniem dla rodzicéw dzieci z
22q, jest opanowanie probleméw medycznych, najczesciej ze strony uktadu sercowo-naczyniowego, uktadu
immunologicznego, metabolicznego, jak rowniez préby efektywnego wykarmienia dziecka, opieka

fizjoterapeuty pod kgtem obnizonego napiecia miesniowego (jesli nie ma innych zaburzen ze strony uktadu
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kostnego i miesniowego), praca z logopedg lub neurologopedg (opieka szczegdlnie ze wzgledu na hipotonie,
rozszczep podniebienia, nauke ssania, opozniony rozwoj mowy - warto rozwazy¢ wprowadzenie AAC). Dzigki
wysitkom rodzicéw i wielu specjalistow dzieci te osiggajg te same kroki milowe w rozwoju, jednak pdzniej niz
ich rowiesnicy. Roznice sg widoczne juz od wczesnych miesiecy zycia. Dodatkowy wptyw na tempo rozwoju

dzieci z 22q11.2 majg liczne pobyty szpitalne czy zabiegi chirurgiczne.

W tym okresie niezbedne jest wykonanie badan wzroku i stuchu! Dzieki temu mozna wychwyci¢ zaburzenia i

poprzez odpowiednig korekcje maksymalnie wspomoc dziecko w jego rozwoju.

Warto podkresli¢, ze im wczesniej rozpoczeta terapia i wczesne wspomaganie rozwoju tym lepiej, przy czym

terapia powinna by¢ spersonalizowana i interdyscyplinarna.

Dzieci w wieku 3-6 lat

Dzieci w wieku przedszkolnym wymagajg dalszego statego monitoringu pod katem medycznym oraz
wielospecijalistycznego wspomagania rozwoju. W tym wieku mogag pojawi¢ sie u dziecka zaburzenia snu oraz

bole nég, ktére mogg znaczgco wptywaé na nastrdj oraz che¢ do ¢wiczen.

Dodatkowo zauwazalne stajg sie problemy z przetwarzaniem wzrokowym, ktore rzutujg na btedne
interpretowanie zadan edukacyjnych czy otaczajgcego Swiata. Dotyczy to zadan miedzy innymi zwigzanych
ze znalezieniem réznic w obrazkach, w literach podobnych do siebie (np. p, d, b), wyszukaniem szczegdtu w
obrazku czy ciggu znakéw. U starszych dzieci obserwuje sie problem w odczytywaniu map (np. odnalezieniu
panstwa z Europy na mapie $wiata czy znalezieniu na mapie konkretnego punktu w swoim miescie). Przektada
sie to na trudnosci w poruszaniu sie po szkole (odnajdywanie sal lekcji) lub wilasnym miescie (droga z domu

do szkoty) i mimo codziennego powtarzania tych czynno$ci, dzieci wymagajg wsparcia osoby trzeciej.

Na tym etapie zauwazono réwniez, ze wiele dzieci z delecjg 22q11.2 niezaleznie od wady wzroku, majg
problemy z interpretowaniem otaczajgcych je przedmiotéw oraz zdje¢ pokazanych z innej perspektywy niz
zwykle lub gdy kluczowe elementy sg zastoniete . Badania wykazuja, ze dzieci z 22911 majg specyficzne
zaburzenia neuropsychologiczne m.in. pamie¢ przestrzenna, sledzenie wielu obiektéw, percepcje wzrokowsq i

integracje wzrokowa.

Jednoczesnie na tym etapie dzieci z 22q11 wykazujg juz specyficzne zaburzenia w rozumieniu pojeé
matematycznych. Czesto dzieci te opanowujg umiejetno$¢ czytania i pisania szybciej od réwiesnikéw, jednak
majg duzg trudnos¢ ze zrozumieniem czytanego tekstu, w tym polecen czy liczb, a takze ich interpretacjg. Ze
wzgledu na brak czy trudnosci w rozumieniu wartosci liczby, majg problem w poréwnywaniu liczb (ktéra jest

wieksza, a ktéra mniejsza), odczytywaniu i rozumieniu ich wartosci.
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Dzieci w wieku 6-12 lat

Wszystkie wyzej opisane czynniki majg bezposrednie przetozenie pdzniejsze na osiggniecia szkolne. Dzieci
w wieku szkolnym potrzebujg wiecej czasu np. na zrozumienie czytanego tekstu, na opanowanie nowych
zagadnien w szkole, na nauke odczytywania emocji i zawitosci relacji miedzyludzkich. W wieku szkolnym na
miejsce juz opanowanych problemow medycznych, mogg pojawi¢ sie kolejne, ktére dotychczas nie
wystepowalty, jak na przyktad chroniczne bdle nég, padaczka, specyficzne fobie i leki, problemy ze snem. Wiek
nastoletni jest szczegdlnie trudny dla dzieci z 22911.2, poniewaz zaczynajg dostrzega¢ swojg odmiennos¢ od
rowiesnikow (m.in. cechy dysmorfii twarzy u wielu dzieci zaczynajg sie bardziej uwidaczniaé w okresie
dojrzewania) oraz to, ze mimo ogromnego wysitku w nauke, z trudnoscig przychodzi im sprostanie
wymaganiom szkolnym. W nauczaniu szczegdlne trudnosci obserwuje sie w rozumieniu czytanego tekstu,
abstrakcyjnym mysleniu (ze szczegdlnym uwzglednieniem matematyki), syntezie nowych wiadomosci do juz
posiadanych. Dzieci z 22q11 majg réwniez duze deficyty uwagi i bardzo wolne tempo pracy w poréwnaniu z
rowiesnikami.

W tym wieku coraz wiekszg role w zyciu mtodego cztowieka odgrywajg rowniez relacje miedzyludzkie. Wielu
nastolatkéw z 22911 ma trudno$¢ w odczytywaniu emocji u swojego rozméwcy, rozumieniu ironii. Na
podstawie badan wykazano, ze osoby z 22911 majg znaczne deficyty umiejetnosci spotecznych i
interpersonalnych. Doktadna przyczyna tego zjawiska pozostaje nieznana. Pewne jest jednak, ze osoby te w
kontakcie z drugg osobg znacznie diuzej i czesciej patrzg w okolice ust, a nie w oczy oraz ze czesto spogladajg
w okolice gtowy rozmdéwcy a nie na twarz. Wptywa to m.in. na obnizone zdolno$ci odczytywania emociji u
drugiej osoby i ich interpretacje, a przez to rzutuje bezposrednio na relacje miedzy réwiesnikami, w ktérych
powyzsze umiejetnosci sg szczegdlnie wazne. Warto podkresli¢, ze dzieci z 22q11 wykazujg rowniez problemy
z rozpoczeciem jakiegos dziatania zaréwno przy rozpoczeciu zadania na lekcji, jak wejscia w interakcje z

drugg osobg.

Osoby w wieku nastoletnim

W tym wieku coraz wyrazniej zarysowuje sie réznica w postrzeganiu i interpretacji Swiata przez osoby z 22q11.
Do trudnosci, z ktérymi dotychczas zyty, dochodzi poczucie wzrastania w deficytach i nieustanne proby
doréwnania wymaganiom otoczenia. W tym wieku mogg zaczg¢ manifestowac sie zaburzenia psychotyczne.
Moga pojawi¢ sie stany depresyjne, specyficzne fobie i leki, czeste zaburzenia nastroju, wycofanie. Mtode
osoby z 22911 wykazujg zanizone parcie do niezaleznosci. Wymagajg one wsparcia osoby trzeciej, np. w
podjeciu decyzji o kontynuacji nauczania czy podjeciu pracy, a takze w obszarze zarzgdzania swoimi

pieniedzmi.
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Wsparcie dziecka z 22q11

Odpowiednio dostosowane wsparcie dziecka z 2211 moze znaczaco poprawi¢ jego przyszte funkcjonowanie,
rowniez spoteczne, a takze w miare mozliwosci samodzielng egzystencje. Wskazane jest objecie dziecka
wielospecjalistyczng opiekg medycznag, jak i terapeutyczng. Wart podkreslenia jest fakt, ze kazde dziecko z
22q11 jest inne i bedzie potrzebowato innego rodzaju wsparcia dostosowanego do stanu jego zdrowia,
mozliwosci i potrzeb. Dlatego wazna jest wspoétpraca pomiedzy lekarzami, rodzicami i terapeutami oraz kadrg
pedagogiczng. Przy czym rodzic stanowi fundamentalny element tej relacji, jako specjalista od swojego

dziecka oraz jako pomost pomiedzy innymi specjalistami.

Od najmtodszych lat potrzebne i niezastgpione jest wsparcie ze strony najblizszego dziecku srodowiska
rodzinnego i szkolnego, dopasowanie oczekiwan i wymagan do jego realnych mozliwosci. Wazng role

odgrywa rowniez dostosowanie w miare mozliwosci materiatdéw szkolnych oraz jego otoczenia.

Kilka stéw o dostosowaniach edukacyjnych

Dla dzieci z 22q11 rownie wazne jak terapia mogg okazac sie dostosowania materiatéw edukacyjnych, czasu

i miejsca pracy. Ponizej kilka przyktadéw, ktore w wielu przypadkach okazaty sie niezwykle pomocne:
- najwazniejsze to zapewnienie dodatkowego czasu na wykonanie zadania;
- dzielenie dtuzszej porcji materiatu na mniejsze (zadan, czytanek);

- zapewnienie spokojnego miejsca w klasie (np. przy oknie, gdzie widok za oknem moze by¢ bardzo

dekoncentrujgcy);
- unikanie odpowiedzi ustnych na forum klasy (szczegdlnie u dzieci z wadami wymowy);

- zapewnienie miejsca przy uczniu zdolnym, doktadnym i pracowitym (dzieci z 22911 uczg sie

poprzez nasladownictwo);
- kontrola stopnia rozumienia polecen lub czytanych tekstow;

- nauka systematycznosci i dobrej organizacji pracy (np. Zaznaczania pracy domowej,

przypominanie o zabraniu waznych rzeczy);
- nauka oparta na konkretach (szczegdlnie matematyki);
- docenianie i podkreslanie sukceséw i mocnych stron dziecka;

- bazowanie na uzdolnieniach i mocnych stronach dziecka i na nich

ksztattowanie motywacji do dziatania.
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Mocne strony dzieci

Mimo licznych trudno$ci, z ktérymi borykajg sie na codzien, dzieci z 22q11, majg swoje mocne strony. Warto
na nich budowa¢ motywacje, a takze poczucie wiasnej wartosci i sens do podejmowania aktywnosci. Nalezg

do nich:
- rozwigzywanie prostych dziatan matematycznych;
- nauka materiatu na pamiec;
- pamie¢ diugotrwata;
- ortografia (cho¢ osoby z 22q czesto nie uzywajg znakdéw interpunkcyjnych);
- czytanie w celu uzyskania podstawowych informaciji;
- poczucie rytmu i zdolnosci muzyczne (obserwowane u wielu dzieci, nawet z niedostuchem);

- nauka oparta na doswiadczeniach.

Ze wzgledu na duze prawdopodobienstwo wystgpienia zaburzen psychotycznych u oséb z 22q11, wazny jest
staly kontakt z lekarzem psychiatrg. W przypadku wystgpienia juz pierwszych symptoméw, bedzie on mogt

wprowadzi¢ odpowiednie leczenie farmakologiczne.

Osoby doroste

Obecnie badania funkcjonowania oséb dorostych z 22911 wcigz sg dosc¢ nieliczne i nie dajg odpowiedzi na
wiele pytan. Na podstawie juz istniejgcych analiz, mozna zaobserwowac, ze znaczna czes¢ oséb dorostych z
22911 (okoto 70%) charakteryzuje sie duzymi deficytami funkcjonalnymi, bezposrednio rzutujgcymi na
wiekszos¢ aspektow zycia codziennego. Jednoczednie niewielka liczba oséb byta w stanie utrzymac
niezaleznos¢ finansowa, zy¢ samodzielnie, tworzy¢ zwigzki partnerskie czy zatozy¢ rodzine. Na taki stan miaty
wplyw gtéwnie poziom intelektualny oraz wystgpienie schizofrenii. Podkresla sie rowniez istotny wptyw
regularnego monitorowania stanu zdrowia psychicznego (12) na poprawe codziennego funkcjonowania oséb

dorostych z 22q.
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Working situations of adults n = 90
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Ryc. 4. Na podstawie wykfadu prof. Ann Swillen z KU Leuven w Belgii, Department of Human Genetics, ktory

odbyt sie w 2018 r. w Instytucie Matki i Dziecka w Warszawie.
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