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Forord

Detta vardprogram riktar sig till all vardpersonal som moter personer med misstanke om eller
konstaterad 22q11-deletionssyndrom. Det kan ocksa fungera som stod for individer med syndromet
och deras narstaende.

Vardprogrammet ar det forsta nationella vardprogrammet som tagits fram for denna patientgrupp i
Sverige och forhoppningen ar att det kommer bidra till en battre diagnostik, behandling och
uppfdljning inom hela Sverige och till en god och jamlik vard.

En mera kortfattad information om 22q11-deletionssyndromet finns sedan flera ar i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sallsynta hélsotillstand.

Efter att arbetet med detta vardprogram pabdrjades har uppdaterade internationella riktlinjer for
omhandertagande av barn och vuxna publicerats (Se referens 52 och 9).

Solveig Oskarsdéttir, ordférande

Marit Ostling, processledare

Nationell arbetsgrupp 22ql1-deletionssyndromet
Goteborg
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1. Sammanfattning

22q1l1-deletionssyndromet (22q11DS) ar det vanligaste mikrodeletionssyndromet hos manniskan.
Det ar ett mangfacetterat tillstand som innefattar missbildningar och funktionsvariation, med stora
variationer mellan patienterna. Kinnedom om syndromet &r fortfarande otillrdcklig och manga som
har syndromet &r odiagnostiserade. Overgripande beskrivning om syndromet finns att ldsa i kapitel 4
Bakgrund och orsaker.

Vardprogrammet bestar av tva delar; en allman del och en tabell (kapitel 11 Rekommendationer for
utredning vid diagnos och uppfdljning). Den allmanna delen innehaller uppgifter om syndromet
uppdelat efter organsystem, inklusive diskussion géallande utredning och behandling. Tabellen
sammanfattar rekommendationer géllande utredning och bedémning inom vard och omsorg,
uppdelat i dldersgrupper. Denna ska anvandas nar diagnosen ar faststalld.

1.1 Forkortningar

Forkortning Betydelse

22q11DS 22ql1-deletionssyndrom

NPO Nationellt programomrade

CsD Centrum for sallsynta diagnose

FISH-teknik Fluorescent In Situ Hybridisation

MLPA-analys Multiple Ligation-dependent Probe Amplification
Array-CGH Comparative Genome Hybridisation

PGT Preimplantatorisk Genetisk Testning

GUCH Grown up congenital heart disease

TAKK Tecken som Alternativ och Kompletterande Kommunikation
KOMET KommunikationsMETod

COPE The Community Parent Education Program
LKG-team Lapp-, kdk- och gomspaltteam
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2. Inledning

2.1 Vardprogrammets giltighetsomrade

Vardprogrammet ar utarbetat inom Nationellt system for kunskapsstyrning halso- och sjukvard av en
nationell arbetsgrupp fér 22q11DS. Det har faststéllts av Nationellt programomrade sallsynta
sjukdomar efter en nationell remissrunda. Beslut om implementering tas i respektive region. NPO
bevakar omradet och uppdaterar vardprogrammet vid behov.

2.2 Lagstod

Vardens skyldigheter regleras bland annat i halso- och sjukvardslagen (HSL 2017:30). Den anger att
malet med hélso- och sjukvarden ar en god hélsa och en vard pa lika villkor for hela befolkningen
samt att hadlso- och sjukvardsverksamhet ska bedrivas sa att kraven pa en god vard uppfylls.

God vard definieras enligt Socialstyrelsen som kunskapsbaserad, andamalsenlig, saker,
patientfokuserad, effektiv och jamlik. Vardprogrammet ger rekommendationer for hur varden ska
utforas for att uppfylla dessa kriterier. Dessa rekommendationer bor darfor i vasentliga delar foljas
for att man ska kunna anse att sjukvarden lever upp till hdlso- och sjukvardslagen.

Patientlagen (2014:821) anger att vardgivaren ska erbjuda patienten anpassad information om bland
annat diagnosen, majliga alternativ for vard, risk for biverkningar och férvantade vantetider samt
information om majligheten att sjalv valja mellan likvardiga behandlingar (3 kap 1-2 § patientlagen).
Vardgivaren ska enligt samma lag erbjuda fast vardkontakt pa begéaran eller vid behov, samt vid
allvarlig sjukdom information om mojlighet till ny medicinsk beddmning dven inom annan region.

Vardgivaren ska ocksa informera om majligheten att vélja vardgivare i hela landet inom allman och
specialiserad 6ppenvard. Enligt det sa kallade patientrérlighetsdirektivet ska vardgivaren ocksa
informera om patientens rattighet att inom hela EU/EES vilja och fa ersattning fér sadan vard som
motsvarar vad som skulle kunna erbjudas i Sverige. Praktisk information om detta, till exempel hur
och nar ersattning betalas ut, finns hos Forsakringskassan.

Enligt vardgarantin (2010:349) har vardgivaren en skyldighet att erbjuda patienter kontakt samt
atgarder inom vissa tider.
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2.3 Metodbeskrivning — Sa har vardprogrammet arbetats fram

Detta vardprogram ar framtaget pa uppdrag av Nationellt programomrade for sallsynta sjukdomar.
NPO har slutfort ett arbete som paborjades inom ramen for Nationella Funktionen Séllsynta
Diagnoser pa uppdrag av en referensgrupp, utsedd av Socialstyrelsen, under aren 2012—-2018.
Eftersom arbetet paboérjades innan nationellt system for kunskapsstyrning, Sveriges regioner i
samverkan, fanns pa plats har inte det generiska ramverket for kunskapsstod inom nationellt system
for kunskapsstyrning foljts.

De rekommendationer som finns i detta nationella vardprogram ar i huvudsak baserade pa
konsensus, expertkunskap, och beskrivande artiklar, som ar det som finns att tillga for 22q11DS i
dagslaget (ar 2023).

Arbetsgruppen har gjort egna litteratursokningar och haft stod av informationsspecialist for
litteratursokning. Evidensgradering enligt GRADE-systemet eller metoden AGREE I, som forordas i
det generiska ramverket, for att bedoma kvalitet av befintliga riktlinjer har inte gjorts pa grund av
brist pa underlag i dagslaget.

Vardprogrammet ska utifran ovan beskrivning ses som en sammanvagning och sammanstallning av
expertkunskap och publicerade artiklar.

Patientrepresentanter har deltagit i framtagandet av vardprogrammet och granskat skriften ur ett
brukarperspektiv. Vardprogrammet har genomgatt 6ppen nationell remiss under 2021-11-15 till
2022-02-15. Alla synpunkter som inhdmtades under remissperioden har hanterats av arbetsgruppen.

Processtod och sprakgranskning gjordes med stéd fran vardregionen for NPO séllsynta sjukdomar,
Stockholm-Gotland och den nationella redaktionen.
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3. Mal med vardprogrammet

Overgripande mal
Malet med vardprogrammet ar att na jamlik och god vard och omsorg fér personer som misstanks ha
eller har 22g11DS.

Anvandning
Vardprogrammet ska anvdandas som stéd vid misstanke, diagnostik och vard och omsorg under hela

livet for personer som har 22q11DS.

Malgrupper
Vardprogrammet riktar sig i forsta hand till hdlso- och sjukvardspersonal. Patienten och narstaende
bor informeras om vardprogrammet, vilket ocksa kan fungera som ett stod for dem.
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4. Bakgrund och orsaker

4.1 Bakgrund

2gl1l-deletionssyndromet (22g11DS) har tidigare beskrivits under DiGeorges syndrom,
velokardiofacialt syndrom (VCFS) samt nagra andra benamningar. Det visade sig senare att 22q11.2
deletion ar den vanligaste orsaken till VCFS och DiGeorge syndrom. | dag dr 22q11DS (pa engelska
22911 deletion syndrome eller 22g11.2 deletion syndrome) den mest utbredda bendamningen
internationellt och i Sverige. Akronymen CATCH 22 har tidvis funnits, men anvands inte langre.

Bilden av 22q11DS ar mangfacetterad och komplex da flera organ och funktioner i kroppen paverkas,
och diverse missbildningar kan forekomma. Sammansattningen av symtom och svarighetsgraden av
dessa varierar mellan individer och med aldern. Hos barn dr den mest framtradande problematiken
missbildningar i hjartat, tsvarigheter, tal- och sprakavvikelser, luftvagsinfektioner,
inlarningssvarigheter och neuropsykiatriska problem, exempelvis uppmarksamhetssvarigheter,
avvikande socialt samspel och autism. Aven tinder, hérsel, syn och tillvaxt kan paverkas. Manga har
nedsatt immunforsvar som beror pa underutveckling av brassen (tymus). Manga har ocksa lag
kalciumkoncentration i blodet som beror pa underutveckling av biskéldkortlarna (paratyreoidea). Hos
ungdomar och vuxna ar symtom som trotthet, diffusa led- och muskelsmartor, 6kad stresskanslighet
och psykiska problem vanligt. Infektioner ar generellt ett mindre problem hos vuxna an hos barn,
dven om en del vuxna har kvarstaende immunbrist. Manga medicinska problem kan tillkomma till
exempel autoimmuna sjukdomar, Parkinsons sjukdom, epilepsi och évervikt. Kognitiva,
neuropsykiatriska och exekutiva svarigheter forekommer bade hos barn och vuxna. Psykiska
sjukdomar ar betydligt vanligare hos ungdomar och vuxna an hos befolkningen i 6vrigt, bland annat
utvecklar ungefar en fjardedel av vuxna med 22g11DS schizofreni.

Pa grund av varierande presentation och ibland lindrig symtombild samt brist pa kinnedom om
syndromet stalls diagnosen ofta sent och manga forblir odiagnostiserade. Diagnosen &r viktig for att
starta behandlings- och stodatgarder i tid.

For patienter med 22q11DS blir kontakterna med varden ofta manga exempelvis hos specialister pa
sjukhus, habilitering och primarvard. Varden behover darfér samordnas, foretradesvis med en ldkare
som ser till helheten och har det 6vergripande ansvaret for patienten. Multiprofessionella
expertteam skulle kunna vara ett utmarkt stoéd i samordning av vardinsatser och underlatta for
patienten och narstaende. Detta géller bade barn och vuxna. | dagsldget finns denna typ av
organisation endast vid ett fatal platser i landet, och endast for barn. Den 6vergripande
uppfoljningen av vuxna sker i dagslaget i primarvarden.

Overforing fran barn- till vuxensjukvarden behdver ske stegvis och pabdrijas i tid. Vid alder for
overforing ar ungdomar med 22g11DS vanligen inte lika mogna som forvantat och behdver stéd av
foraldrar/vardgivare vid 6verforing och dven som unga vuxna.
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4.2 Forekomst

22g11DS ar det vanligaste mikrodeletionssyndromet hos manniskan och féorekommer enligt en
kanadensisk studie baserad pa nyféddhetsscreening hos 1 av 2148 nyfodda (47/100 000). Detta
innebar att det fods ungefar 50 barn om aret med syndromet i Sverige. Undersokningar under tidig
graviditet och vid missfall visar forekomst av 22q11.2-deletion i betydligt hogre frekvens. Syndromet
ses i alla etniska folkgrupper och ar lika vanligt hos bada kénen.

4.3 Orsak

22q11DS orsakas av en mikrodeletion av avsnitt 11.2 pa g-armen av en av kromosomerna i
kromosompar 22.

Omradet 22g11.2 har en komplex uppbyggnad. Hér finns ett flertal sma kromosomsegment vilka ar i
det ndrmaste identiska med varandra (low copy repeats/segmentella duplikationer) som benamns A,
B, C, och D. Dessa kan stora vid bildning av kénsceller sa att forluster av kromosommaterial mellan
dessa segment uppstar. Den vanligaste deletionen, som ar ~2.5 Mb stor, stracker sig fran segment A
till D och omfattar ett femtiotal proteinkodande gener. Denna deletion ses hos cirka 85-90 % av
individer med 22q11DS. 8-10 % har A-B deletion. Ett fatal personer har mindre deletioner inom A-D
omradet, B-D eller C-D deletion. Dessa har vissa gemensamma symtom och fynd som vid den typiska
A-D deletionen, men har ofta en mildare symtombild. Forlusten av en av de normalt tva fungerande
genkopiorna leder till 22q11DS.

Deletionen vid 22q11DS ar inte densamma som vid det mikrodeletionssyndrom som benamns distalt
22q11.2-deletionssyndrom (segment mellan D och H). Har ar helt andra gener férlorade vilket ger en
annan symtombild.

4.4 Diagnoskod

ICD-10: Q93.5
OMIM: 188400/192430
ORPHA: 567
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5. Arftlighet och diagnostik

5.1 Arftlighet

De flesta med den typiska deletionen (A-D deletion) har en nymutation (de novo deletion), men hos
cirka 10 % ar deletionen nedarvd fran en forédlder. Mindre deletioner ar oftare nedarvda fran en
foralder.

22q11DS nedarvs autosomalt dominant vilket innebar att en individ med 22q11DS har 50 %
sannolikhet vid varje graviditet att fa ett barn med deletionen. Upprepningsrisken for ett foraldrapar
som inte har syndromet ar daremot lag men nagot 6kad pa grund av eventuell gonadal mosaicism,
vilket innebar att en fordlder utan symtom béar spermier eller dggceller med deletionen. Hos nagon
procent uppkommer deletionen genom att ett barn arver en obalanserad kromosomférandring fran
en frisk foralder med en balanserad kromosomférandring, till exempel en translokation. | de fa fall
dar en frisk fordlder bar en balanserad translokation ar upprepningsrisken cirka 10-15 %.

5.2 Diagnostik

Personer med symtom som ger misstanke om syndromet bor erbjudas utredning tidigt.

Hos spadbarn och foster misstanks 22q11DS ofta pa grund av hjartfel i utflodestrakten. Andra tidiga
tecken hos spadbarn kan vara hypokalcemi, dtsvarigheter, gomspalt och andra missbildningar
isolerat eller i kombination. Ett fatal faller ut i den allmanna nyféddhetsscreeningen (PKU-provet) for
svar immunbrist (SCID). Hos forskolebarn misstanks vanligen diagnosen pa grund av tal- och
spraksvarigheter, sen motorisk utveckling och frekventa infektioner. Det &r inte ovanligt att
diagnosen misstanks senare i livet pa grund av inlarningssvarigheter eller psykiska problem. Utéver
ovan namnda symtom kan de diskreta ansiktsdragen ge stod vid misstanke om diagnosen. Ibland
misstanks dock diagnosen forst nar individen fatt ett barn med syndromet.

Diagnosen stills genom genetisk analys. Blodprov kan skickas direkt av behandlande lakare, eller
efter remiss till klinisk genetik. Diagnosen konstateras vanligen med mikroarray eller Multiple
Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA) eller riktad genpanel (baserad pa NGS-teknologin, se
nedan). Mikroarrayanalys ar ett bredare screeningsverktyg, vilket underséker hela arvsmassan
avseende deletioner och duplikationer. MLPA ar, liksom Fluorescence In Situ Hybridization (FISH)
som tidigare anvants, en riktad analysmetod. Den kan anvdndas nar misstanken ar stark, och pavisar
dven mindre och ovanligare deletioner och duplikationer i den klassiska regionen. MLPA omfattar
inga andra genetiska regioner.

Diagnosen kan numera ocksa fas genom att anvanda NGS teknologi, den “nya generationens
sekvensering”. Man laser da igenom alla kodande delar av arvsmassan, sa kallad helexom (WES) -
eller hela arvsmassan, helgenom (WGS). Metoderna kan med hjalp av bioinformatiska program
detektera dven deletioner, sdsom 22q11.2 deletion. De anvands alltmer vid syndromdiagnostik.
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Nar diagnosen ar faststalld bor familjen erbjudas genetisk vagledning som innefattar genetisk
testning for att ta reda pa om deletionen 6verforts fran nagon av féraldrarna. En fordlder som ocksa
har 22q11DS ska erbjudas eget omhandertagande.

Om atypiska fynd noteras hos individer med konstaterad 22q11DS bor ytterligare genetisk utredning
med helgenomsekvensering (WGS) 6vervagas for att bekrafta eventuella andra
sjukdomsframkallande genetiska varianter inom genomet eller inom 22q11.2-omradet pa den andra
kromosomen.

Fosterdiagnostik ar mojlig genom placenta- eller fostervattenanalys. Antingen anvands riktad analys
(MLPA-teknik) alternativt screening med mikroarray-teknik. Vid Preimplantatorisk Genetisk Testning
(PGT), utfors genetisk testning i samband med provrorsbefruktning (IVF) sa att endast embryon utan
deletion aterfors till livmodern.

Nationellt system
for kunskapsstyrning
Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN



14

Nationellt vardprogram 2023-08-07
for 22q11-deletionssyndromet

6. Symtom och kliniska fynd - utredning,
behandling och atgarder per
organsystem

6.1 Hjarta

Hjartmissbildning ar en av de vanligast forekommande manifestationerna av 22q11DS och
rapporteras forekomma hos ungefar 65 % av patienterna. Hjartmissbildningen omfattar ofta, men
inte alltid, utflédesdelen av hjartat (konotrunkala missbildningar).

De vanligaste hjartmissbildningarna ar:

) Avbruten aortabage typ B (oftast med VSD (kammarskiljevaggsdefekt))

. Truncusmissbildning
o Fallot’s anomali
o Pulmonalisatresi med VSD

. Isolerad VSD

Flera av de vanligaste hjartfelen vid 22q11DS kan ge allvarliga symtom hos det nyfédda barnet.
Operation och sjukhusvard kan behdvas direkt efter fédseln. Symtom kan ocksa upptrada efter
nyfoddhetsperioden. De flesta hjartfel vid 22q11DS kraver en eller flera operationer. Vid vissa hjartfel
behover biologiska klaffproteser anvandas, vilket leder till behov av operationer for utbyte av dessa.
Mindre avvikelser till exempel hogerstalld aorta (stora kroppspulsadern) och avvikelser betraffande
halskarlens avgangar, ger ofta inte nagra symtom. Kéarlavvikelse som bildar karlring kan dock trycka
pa trakea eller esofagus och ge symtom i form av andnings- eller svaljsvarigheter.

6.1.1 Utredning, behandling och atgarder

Idag ar det vanligt att hjartfel vid 22q11DS upptacks redan vid fosterundersdkningar. Fyndet bor leda
till att foraldrarna erbjuds fostervattenprov for 22q11DS.

Alla med 22q11DS ska undersdkas av hjartlakare. | utredningen ingar, forutom klinisk undersoékning,
EKG, ultraljud av hjartat (UCG) samt vid behov ytterligare metoder, till exempel CT (skiktrontgen)
eller MRT (magnetkamera).

| samband med hjartoperation och under det perioperativa férloppet ar det viktigt att vara medveten
om att patienter med 22q11DS har 6kad risk for hypokalcemi som kan ge kramper. Mot bakgrund av
paverkan pa T-lymfocyter bér patienter med 22q11DS ges bestralat blod i samband med
hjartoperation om nivan av T-lymfocyterna ar mycket lag eller om resultat avimmunologisk
utredning annu inte foreligger.
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Fortsatt utredning och stéllningstagande till behandling beror pa typ av hjartfel. Patienter med de
hjartfel som vanligtvis ar associerade med 22q11DS behover fortsatt kardiologisk uppféljning aven i
vuxenlivet, helst vid specialiserade mottagningar for medfédda hjartmissbildningar hos vuxna, sa
kallade GUCH-mottagningar. Periodisk uppféljning rekommenderas dven for individer utan hjartfel
eftersom vidgning av aortaroten kan utvecklas hos vissa patienter.

6.2 Immunforsvar

Immunbristen hos individer med 22q11DS orsakas av underutveckling av tymus (brassen), dar T-
lymfocyterna mognar. Underutvecklad tymus medfor att barnen fods med farre T-lymfocyter an
vantat. Ofta har barnen endast latt sdnkta nivaer, vilka vanligen ndarmar sig normala nivaer successivt
under uppvaxten, dven om relativt Idga nivaer ofta kvarstar hos vuxna. Om tymus helt saknas féds
barnet med mycket laga T-lymfocyter och en allvarlig immunbrist, med risk fér livshotande
infektioner. Detta forekommer endast hos cirka 1 % av barnen med 22q11DS, och upptacks nu oftast
genom nyfoddhetsscreening (PKU) for svar immunbrist (SCID). Denna analyserar TREC, en
surrogatmetod for matning av nybildade T-lymfocyter.

T-lymfocyterna ar kroppens primara skydd mot virus. Majoriteten av barn med 22g11DS har darfor
frekventa och langdragna virala luftvagsinfektioner, ofta med sekundar bakteriell palagring och
oroninflammationer. Infektionsproblematiken beror, forutom de immunologiska avvikelserna, dven
pa avvikande anatomiska forhallanden. Hos majoriteten avtar infektionerna fére skolaldern.

T-lymfocyterna har ocksa en viktig funktion i att reglera och samordna immunsystemet. Funktionen
av B-lymfocyterna kan darfor ocksa paverkas, vilket kan ses genom antikroppsbrist. Ett fatal utvecklar
hypogammaglobulinemi med en bild som vid variabel immunbrist (CVID). Hos vissa kan detta leda till
en allvarlig sjukdomsbild. Nedsatt vaccinationssvar kan forekomma, sarskilt mot pneumokocker.

Studier har visat att bade lagt antal samt tidigt aldrande av T-lymfocyterna kan vara en av orsakerna
till 6kad férekomst av autoimmuna sjukdomar. Vissa autoimmuna sjukdomar ar vanligare hos
personer med 22q11DS &n hos befolkningen i 6vrigt, till exempel:

e autoimmuna cytopenier (immunologisk trombocytopeni (ITP), autoimmun hemolytisk anem:i)

o skoldkortelsjukdomar

e ledgangsreumatism

Forekomsten av astma och allergier ar ocksa okad.
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6.2.1 Utredning, behandling och atgarder

Immunologisk utredning bor géras vid diagnos oavsett alder, av patientansvarig lakare. Vid avvikande
svar bor dialog féras med specialist med kunskap om immunbristsjukdomar fér eventuell remiss samt
planering for fortsatt provtagning.

Om T-lymfocyter saknas eller &r mycket I8ga (CD3+ <1,0 x10%/L) hos spadbarn bér omedelbar kontakt
tas med regionklinik med sarskilt immunologiskt kunnande. Dessa barn kan ha livshotande
immunbrist och behover sarskilt omhandertagande.

Levande vaccin far endast ges om CD4+ >0,4 x10°/L, eller naiva CD4+ >0,1 x10°/L.
Rekommendationer angaende vaccinationer ska vidarebefordras till BVC.

Barn som har bekraftad eller misstankt 22q11DS och som ar i behov av tidig operation, exempelvis pa
grund av hjartfel, ska endast fa filtrerade och bestralade blodprodukter vid behov ifall CD4+ <0,4
x10°/L eller om resultat avimmunologisk utredning inte foreligger.

Patienter med hypogammaglobulinemi kan behandlas med immunglobulinsubstitution och bor féljas
hos specialist med kunskap om immunbristsjukdomar (se slipi.nu/Riktlinjer). Patienter med frekventa
luftvagsinfektioner kan ha nytta av profylaktisk antibiotikabehandling, sarskilt under
vintermanaderna. Forslagsvis anvands trimetoprim-sulfometoxazol (Bactrim). Behandlingen kan
vanligen avslutas fore skolstart.

6.3 Endokrinologi
Vanliga endokrinologiska problem eller avvikelser vid 22g11DS ar:

e  Hypokalcemi/hypoparatyroidism
e  Tyreoideasjukdom
e Tillvaxtavvikelse (6.6 Tillvaxt)

Hypokalcemi/hypoparatyroidism

Anlaggningsrubbning under fostertiden kan leda till sma eller obefintliga paratyreoidea
(biskoldkortlar), vilket i sin tur kan leda till otillrdcklig produktion av parathormon (PTH). PTH reglerar
kalciumbalansen genom kalciumupptag i tarm, absorption fran skelett och utséndring i njurar.
Otillracklig mangd PTH kan darfor ge hypokalcemi (kalciumbrist).

Hypokalcemi har rapporterats hos runt 60 % av individer med 22q11DS nagon gang under livet.
Vanligast forekommer hypokalcemi i nyfoddhetsperioden och sarskilt i samband med hjartsjukdom.
Merparten har 6vergaende hypokalcemi. Den kan dock aterkomma narsomhelst eller debutera
senare i livet. Det ar darfor viktigt att vara uppmarksam pa symtom for hypokalcemi. Dessa kan
variera fran pirrningar och domningar i hander, fétter och lappar till svarare muskelkramper och dven
epileptiska anfall. Det kan ocksa forekomma mer diffusa symtom som trétthet,
personlighetsforandringar, angest och depression.

En del patienter kan ha tillracklig mangd PTH for att i normala fall halla kalcium i balans, men nar
behovet av kalcium 6kar i samband med stress sasom vid infektion, graviditet, 6kat muskelarbete
eller operation kan mangden kalcium vara otillracklig och leda till akut hypokalcemi.
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Det har visat sig att patienter med syndromet har 6kad risk for 1ag bentathet. Orsaken ar troligen
multifaktoriell och kan bland annat bero pa laga kalciumreserver och lag fysisk aktivitet.

Tyreoideasjukdomar (skoldkortelsjukdomar)

Forekomsten av hypotyreos (underfunktion av tyreoidea) ar 6kad, antingen pa basen av
anlaggningsdefekt eller av autoimmun sjukdom och férekommer hos cirka 20 % av de vuxna, men
risken 6kar redan i skoldldern. Aven risken fér hypertyreos (6verfunktion av tyreoidea) pa basen av
autoimmun bendgenhet att bilda antikroppar ar dkad.

6.3.1 Utredning, behandling och atgarder

Hypokalcemi pa basen av hypoparatyroidism speglas av kalciumnivaer under referensvarden
tillsammans med otillrackligt svar av PTH (PTH borde stiga vid en hypokalcemi). Fosfat kan vara
normalt till 1att forhojt. Magnesium och vitamin D férvantas vara normala. Brist pa magnesium och
vitamin D kan i sig leda till hypokalcemi. Behandlande ldkare bor ha uppsikt éver kalciumbalansen
med hjalp av arsprover. Vid symtom samt i stressituationer som svar infektion eller operation bor
kalciumnivaer kontrolleras extra. Kalcium ska kontrolleras regelbundet under graviditet.

For att optimera kalcium och vitamin D-nivaer i kroppen rekommenderas dagligt intag av kalcium i
kosten enligt Livsmedelsverkets rekommendationer och dven att substituera med vitamin D
(kolekalciferol) 400 IE/10 mikrog/dag.

Vid behandlingskrdvande hypokalcemi rekommenderas remiss till endokrinolog. Behandling av lagt
kalcium bestar av aktivt vitamin D (alfakalcidol) med eventuellt tillagg av kalcium. Den
rekommenderade behandlingsnivan ar kalcium kring nedre referensomradet beroende pa
symtombild. Behandlingen innebar risk for forkalkning av njurar och andra organ och boér darfor
foljas noggrant.

For att starka skelettet ar det viktigt med fysisk aktivitet. Om osteoporos och frakturer trots detta
uppstar ges generella rad om viktbarande fysisk aktivitet och fallprevention. Intaget av kalcium i
kosten bor optimeras och eventuellt ges kosttillskott i form av kalcium och kolekalciferol samt
benspecifik behandling i enlighet med riktlinjer fér behandling av osteoporos.

Tyreoideasjukdomar (skoldkortelsjukdomar)

Fran cirka 6 ars alder rekommenderas arlig kontroll av tyreoideahormoner (se kapitel 11).
Hypotyreos behandlas med levotyroxin (T4) och justeras utifran nivaer av TSH samt fritt T4 i serum
pa sedvanligt satt. Detta skots med fordel av barnldkare alternativt allméanldkare. Hypertyreos kraver
oftast tyreostatika-behandling och bér darfor enbart skotas av endokrinologer.
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6.4 Gomfunktion, tal och sprak

Tal-, sprak- och kommunikationssvarigheter ar mycket vanligt forekommande och kan paverka
artikulation (uttal), sprak (till exempel ljudsystem, ordforrad och grammatik) och kommunikation (till
exempel formaga att beratta och samspela med andra). Det &r vanligt med sen talstart och manga
barn har mycket begransat ordforrad i trearsaldern och ibland dven efter detta. Alla barn brukar dock
komma i gdng med talet forutsatt att de ar hérande.

Svarigheterna ar ofta komplexa. Till exempel kan orsakerna till uttalssvarigheter vara strukturella
(gomspalt) eller ha en direkt spraklig orsak (fonologiska svarigheter). Aven neuromotoriska orsaker
med dyspraxi (svarigheter att koordinera muskelrérelser vid tal) och dysartriska symtom (nedsatt
funktion i talmuskulaturen) férekommer, liksom férsenad talmotorisk utveckling som inte moter
kriterierna for dyspraxi eller dysartri. Rosten kan ocksa paverkas av till exempel
stambandsférlamning och dysartri. R6sten kan uppfattas som hogfrekvent, lackande, svag eller hes
men dven andra réstsymtom kan férekomma.

Otillracklig gomfunktion &r ett av de mer typiska symtomen, och aterfinns i storre eller mindre
utstrackning hos cirka 90 % av individer med 22g11DS. Denna kan visa sig som sugsvarigheter vid
amning eller att dryck och foda kommer upp i ndsan. Talet uppfattas som hypernasalt (fér mycket
nasal klang/pratar i ndsan), luft lacker genom nasan pa konsonanter, och det blir svart att bygga upp
tillrackligt tryck pa konsonanter (till exempel bokstaverna p, t, k). Otillrdcklig gomfunktion kan ocksa
ge avvikande artikulation, sa kallad glottal artikulation dar ljudet produceras pa stimbandsniva i
stdllet for i munnen. De vanligaste orsakerna till otillracklig gomfunktion ar submukés (dold)
gomspalt, isolerad gomspalt (spalt enbart i gommen), for djupt/brett svalg eller nedsatt
muskelfunktion. Lapp-kdk-gomspalt forkommer men ar mer ovanligt.

6.4.1 Utredning, behandling och atgarder

Alla barn och vuxna med 22q11DS ska bedémas av logoped. Det ar logopedens ansvar att vid diagnos
hos sma barn att:

e ge foraldrarna information
e beddma joller och tidig kommunikation
e introducera tecken tillsammans med tal (TAKK) eller bildstod.

Eftersom sen talstart ar vanligt ar tidiga atgarder viktiga. Pa detta satt far barnen hjalp av ytterligare
ett sinne for att lara sig spraket och kan ocksa sjalv visa vad man vill. Nar barnet lar sig tala slapper de
oftast tecken och pratar i stéllet.

Tal- och sprakutvecklingen bedéms sedan regelbundet av logoped under barnets uppvaxt, da
svarigheter och symtom kan dndras over tid.

e Sprakbeddmning bestar av: ordforrad, ljudsystem, sprakforstaelse, grammatik, pragmatik.
e Talbedémning bestar av: artikulation, gomfunktion, motorik, rost.
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Da svarigheterna ofta ar komplexa ar det viktigt med bred utredning av sprakliga funktioner
(fonologi, grammatik, sprakforstaelse, berattande), strukturella avvikelser (gomfunktion) och
neuromotoriska funktioner (tecken pa dyspraxi, dysartri). Utredningen ligger sedan till grund for
fortsatt logopedisk intervention. Sprakliga funktioner kan ocksa paverkas av den kognitiva
utvecklingen och eventuella neuropsykiatriska svarigheter.

Vid misstanke om otillracklig gomfunktion ska barnet bedémas av specialiserad logoped och
eventuellt dven av foniater vid regionsjukhusens LKG-team. Dar gors talbedémning av artikulation
och nasalitet pa ord, menings- och spontantalsniva och oral inspektion. Vid behov gérs undersdkning
under tal med visualiserande metod som nasofiberskopi eller videoradiografi. Vid uppenbara
talproblem pa grund av otillrdcklig gomfunktion bor talforbattrande kirurgi 6vervagas.

Barn med isolerad gomspalt (spalt enbart i gommen) eller lapp-kdk-gomspalt diagnostiseras direkt pa
BB. Via regionsjukhusets LKG-team ombesorjs behandling och uppféljning fram tills barnet blivit
vuxen (kirurgi, ortodonti, tal och hérsel).

Adenoidektomi (borttagning av korteln bakom nasan) ska undvikas i mdjligaste man hos personer
med 22g11DS da gomfunktionen kan forsdmras nar mjuka gommen inte langre sluter mot adenoiden
(korteln), det vill sdga bakre gombegransningen i nassvalget.

6.5 Nutrition och gastroenterologi

Det ar mycket vanligt att spadbarn med 22g11DS har svarigheter att dta. Ungefar en tredjedel har sa
uttalade svarigheter att sond eller gastrostomi behdvs. Svarigheterna kan bero pa forandrad
muskelspanning, anatomiska férandringar i svalg och matstrupe, hjartfel eller gomdefekter. Nedsatt
gomfunktion leder till svarigheter att bygga upp tillrdcklig sugkraft for att kunna amma. Den
bristande gomfunktionen kan ocksa leda till att barnen far upp dryck och foda genom néasan.
Svaljningssvarigheter kan visa sig som langsamt dtande och ibland férekommer en bristande
koordination av svaljning. Dessa svarigheter ses ocksa hos dldre barn.

Gastroesofagal reflux ar vanligt och kan leda till frekventa krakningar och aspiration med
luftvagsinfektioner som foljd. Kroniska funktionella mag-tarmproblem till exempel forstoppning och
buksmartor ar vanliga hos bade barn och vuxna. Bada tillstanden forbattras oftast fran barndomen
till vuxen alder.

Medfédda missbildningar i magtarmkanalen som malrotation, analatresi, Hirschsprungs sjukdom,
esofagusatresi och diafragmabrack, ar ovanliga bland barn med 22q11DS men verkar upptrada nagot
oftare an i normalbefolkningen.

6.5.1 Utredning, behandling och atgarder

Barn med bristande gomfunktion som inte orkar amma kan vara hjalpta av en specialnappflaska av
samma typ som barn med gomspalt anvander.
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Barn med uttalade svarigheter att dta har ofta behov av sond eller gastrostomi och behover
uppfdljning och utredning av ett tvarprofessionellt nutritionsteam. Barn med missbildning i mag-
tarmkanalen behover oftast operation.

Gastroesofagal reflux behover ibland behandlas med mediciner och kronisk forstoppning kan krava
langvarig medicinsk behandling. Bada dessa skots foretradesvis av barnlékare i 6ppenvarden och i
vuxenlivet av distriktslakare.

6.6 Tillvaxt

Det ar vanligt att barn under spadbarns- och forskoledldern har sdmre viktuppgang. Detta beror
troligen pa atsvarigheter, krdkningar, otillrackliga matmangder samt trotthet vid hjartfel. Vikten
normaliseras oftast under barndomen och kan till och med 6verga till 6vervikt eller fetma i
tonaren/vuxenlivet.

Fran 6-9 manaders alder kan langdtillvaxten plana ut, men efter nagra ar brukar barnen boérja vaxa i
kapp. Slutlangden hamnar oftast inom nedre delen av den férvantade baserat pa foraldrarnas
langder.

6.6.1 Utredning, behandling och atgarder

Med hjalp av data fran USA och England har syndromspecifika tillvaxtkurvor utvecklats.
Internationella referenser ar uttryckta i percentiler till skillnad fran de svenska tillvaxtkurvorna, som
uttrycks i standarddeviationer (SD). En grov tumregel ar att 2,5:e percentilen motsvarar -2 SD. Det &r
framfor allt upprepade matningar (longitudinella data) som visar om det ar en vikt- eller
langddeviation jamfoért med tidigare individdata (Ref 25, Syndromspecifika tillvaxtkurvor). Avvikelser
fran den syndromspecifika tillvaxtkurvan dr anledning till vidare utredning fér att utesluta andra
orsaker till kortvuxenhet. En liten andel av barnen med 22q11DS som &r korta kan ha brist pa
tillvaxthormon.

Vid kortvuxenhet:

e Uteslut kronisk sjukdom sasom inflammation, malabsorption som till exempel
glutenintolerans, njur-, lever- och skoldkértelsjukdom (alla sjukdomar som direkt paverkar
langden).

e Forst darefter kontrolleras tillvaxtfaktorer (IGF-1 och IGFBP-3), som forsta screening av
tillvaxthormonbrist. Vid misstanke om tillvaxthormonbrist ska patienten remitteras till
barnendokrinolog for vidare bedomning.

Vid avplanande viktkurva:

e Nutritionsbedémning bor genomfdras av dietist i ett tidigt skede for att upptédcka och
forebygga paverkan pa patientens nutritionsstatus. Dietisten kan ge forslag pa
nutritionsbehandling som exempelvis berikning eller kosttillagg.

e Overvig gastrostomi om barnet har atsvarigheter.
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Det ar dven viktigt att tidigt framja hdalsosamma matvanor och daglig fysisk aktivitet samt
uppmarksamma 6kande trend i BMI och 6vervikt, for att paradoxalt nog till den initiala litenheten,
forebygga obesitas som ar vanligt med stigande alder.

6.7 Oron och horsel

Hos individer med 22q11DS &r 6ronmusslorna ofta nagot sm3, runda i formen eller latt dysplastiska.
Horselgangarna kan vara trangre an normalt och i sallsynta fall sluta blint eller vara helt outvecklade.
Darfor finns en 6kad risk for vaxansamling, men detta brukar mycket séllan paverka hérseln.
Frekventa 6roninflammationer ar ett vanligt problem och dven sekretorisk mediaotit (vatska i
mellanérat — bakom trumhinnan, éronkatarr). Det beror pa avvikelser i immunforsvaret, utvecklingen
av ansiktet liksom motoriken i svalget och gommen. En del barn och vuxna har kronisk inflammation i
mellanérat med hal pa trumhinnan.

Studier har visat att diverse anatomiska avvikelser i mellanérat och innerérat forekommer hos en del
individer. Rubbningar i innerérats balansorgan har ocksa beskrivits vilket kan vara en av
forklaringarna till att manga barn har problem med balansen.

Ungefar halften av personer med 22g11DS har horselnedsattning. Vanligast ar att den ar av
ledningshindertyp (konduktiv) orsakad av tillfallig eller bestdende funktionsavvikelse i horselgang,
trumhinna och/eller mellandra. En del har kombinerad- eller enbart sensorineural horselnedséattning
och dar har hog forekomst av nedséattning pa hoga toner sarskilt noterats. Horselnedséattningen ar
oftast lindrig, men den kan vara av den graden att hérapparat behdvs. | mycket séllsynta fall
forekommer uttalad hérselnedsattning eller dovhet. Horselskador kan paverka ett eller bada 6ronen.

6.7.1 Utredning, behandling och atgarder

| Sverige genomgar alla nyfodda horselscreening. Vid denna undersokning upptéacks inte lattare
horselnedsattningar och screeningresultatet ar ingen garanti for god horsel framoéver. Eftersom
horselnedsattning, liksom mellandresjukdom, ar vanlig rekommenderas regelbunden uppfoéljning av
horsel och 6ron.

Missbildningar av ytteréra, hoérselgang, mellanéra med horselben samt inneréra kan forekomma hos
personer som har 22q11DS. Missbildningarna kan vara ensidiga eller dubbelsidiga, symmetriska eller
asymmetriska. Horselnedsattning till foljd av missbildningarna foljer gangse fysiologiska principer.
Vissa missbildningar gar att se med 6gat, andra vid 6ronundersdkning i mikroskop. | vissa utredningar
kan dven datortomografi (utan kontrast) av tinningbenet anvdndas. Sakraste metoden att verifiera
typ och grad av hérselnedsattning ar anvandning av standardiserade audiometriska matmetoder.

Vardgivare bor dvervaga mojligheten till horselférbattring med hjalp av konventionell hérapparat for
barn och vuxna med latt-mattlig-svar horselnedsattning, oavsett om horselnedsattningen ar av
konduktiv eller sensorineural typ. Om ett barn eller en vuxen med 22q11DS saknar hérselgang men
har god sensorineural funktion, ar behandling med benledningshdrapparat mest lampligt. Vid
kombinerade eller uttalade horselskador kan daven andra horselhjalpmedel bli aktuella.
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Vid problem med ansamling av vax i horselgangar kan egenvard med I6sande oljespray vara av varde.
Om aterkommande vaxansamling orsakar horselpaverkan eller problem med hérapparatanvandning,
rekommenderas besék p& ONH mottagning.

Specialist inom ONH, audionom med barnkompetens och team for hérselhabilitering/rehabilitering
bor vara involverade i varden av barn och vuxna med 22q11DS.

Oroninflammationer dr mer vanligt féorekommande hos bade barn och vuxna med syndromet. De
behandlas enligt gdngse nationella rekommendationer. 22q11DS anses tillhora gruppen “med
komplicerande faktorer”, vilket foranleder antibiotika oavsett alder och oavsett om
oroninflammationen finns i ett eller bada 6ronen. Uppféljning efter genomgangen akut
oroninflammation gors, enligt nationella riktlinjer, efter 3 manader. Vid misstdnkt infektion hos barn
eller vuxen med 22q11DS och kind kronisk otit bér behandling och uppféljning ske pd ONH
mottagning.

Barn med 22g11DS har hogre risk for att utveckla 6ronkatarr (sekretorisk mediaotit) och dr darmed i
behov av diagnostiska och behandlande uppféljningar. Da det finns en forhojd risk for dysfunktion av
o6rontrumpeten och utveckling av hal pa trumhinnan, bér man vara restriktiv med behandling med
transtympanala ror (plastror, ror i orat). Vid eventuell rorsattning bor barnets hérsel och 6ronstatus
foljas upp efter 1 manad, och darefter arligen till dess att réren ar borta och halet i trumhinnan ar
lakt.

6.8 Ogon och syn

Manga med 22g11DS har symtom och fynd fran 6gon- och/eller synsystemet. De kan innefatta:

e Synbesvar, refraktionsproblem, skelning, glaségonbehov

e Strukturella avvikelser (6gonlocksférandringar, katarakt, slingriga retinala karl,
embryotoxon, sclerocornea)

e Avwvikande tolkning av synintryck/synminne (ojamn begavning, svarigheter att kdnna igen
ansikten, tolka ansiktsuttryck och minnas symboler. Detta paverkar kognition och socialt-
och kanslomassigt beteende.

6.8.1 Utredning, behandling och atgard

Eftersom 6gon- och synpaverkan ar vanligt rekommenderas regelbunden uppféljning hos 6gonlékare,
utdver den synundersékning som sker pa alla barn via BVC vid 4 ars alder. Har kontrolleras eventuell
forekomst av problem med syn, strukturella 6gonférandringar samt tolkning av synintryck.
Embryotoxon och slingriga retinala karl har ingen kand klinisk betydelse. Sclerocornea, som har
rapporterats hos enstaka barn med 22q11DS, kraver akut atgard. Vid visuella perceptionsstorningar
rekommenderas kontakt med synpedagog. | ovrigt foljs befintliga rekommendationer, till exempel
glaségonforskrivning och amblyopibehandling.

Nationellt system
for kunskapsstyrning
Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN



23

Nationellt vardprogram 2023-08-07
for 22q11-deletionssyndromet

6.9 Mun och tander

Vid 22g11DS ar det vanligare med saval emaljgropar (hypoplasier) som porosare emalj
(hypomineralisation). Det finns troligen en koppling till hypokalcemi. Avvikelserna ar vanligare i
mjolktander dn i permanenta tander och 6kar risken for karies. Aven salivens sammanséttning och
mangd ar paverkad, vilket kan medféra muntorrhet hos bade barn och vuxna samt sdmre férmaga
att buffra de pH-sankningar som sker nar man ater och dricker. Detta 6kar ocksa risken for karies.
Innehallet av elektrolyter, proteiner och sekretoriskt IgA skiljer sig fran personer utan diagnos. Detta
ar troligen annu en orsak till 6kad risk for karies. Andra riskfaktorer kan vara hur ofta och vad man
dter. Vid infektioner ar det vanligt att framst barn har svart att fa i sig mat vilket ofta resulterar i
smaatande av sadant som &r skadligt for tanderna, till exempel juicer, nyponsoppa, glass, sotad
dryck, krdm och sétsaker. Aven &t- och sviljsvarigheter kan paverka tandhilsan. Svarigheter att skota
munhygienen 6kar ocksa risken for karies och tandkottsinflammationer.

Sent tandframbrott (eruption) ar vanligt for bade mjolktander och permanenta tander. Det &r ocksa
vanligare att sakna enstaka tandanlag/tander, ofta nagon framtand i underkéaken.

6.9.1 Utredning, behandling och atgarder

Barn med syndromet bor tidigt tréffa barntandvardsspecialist (pedodontist) for utredning. Om
diagnosen stalls forst i vuxen alder kan utredningen ske hos en sjukhustandlakare eller specialist i
orofacial medicin. En del barn och vuxna har behov av att fortsatta pa specialistklinik.

Manga personer med 22q11DS upplever tandbehandlingar som stressande och besvarliga. | den
individuella behandlingsplanen bor undersdkning av tandldkare ske en gang om aret. Fér barn och
ungdomar ar det viktigt att félja tanderuption och bettutveckling. Réntgen tas pa individuella
indikationer och man ska vara sarskilt uppmarksam pa anlagen till de permanenta téanderna.

Alla bor borsta tanderna med fluortandkram bade morgon och kvall. Vid forhojd kariesrisk bor
fissurforseglingar gdras och vid varje besok bor fluorlackning utforas. Salivsekretionen bér matas
nagra ganger under uppvaxten. | vuxen alder bor salivsekretionen kontrolleras ungefér vart femte ar.

Darutodver bor personer med 22g11DS traffa tandhygienist eller profylaxtandskoterska tre till fyra
ganger om aret for kontroll, munhygienuppféljning, munhygieninstruktion, professionell
tandrengoring och fluorbehandling. Det finns flera specialtandborstar och andra hjalpmedel som kan
underlatta munhygienen. Tandvardspersonal behodver ge individuellt anpassad information och
instruktion om munvard till bade vardnadshavare och personen sjalv. Bildstdd kan vara till hjélp bade
fore och under behandlingen.

Tandvarden bor vara observant pa eventuellt hjartfel och folja de nationella rekommendationerna
for endokarditprofylax, vilka finns att tillga pa Lakemedelsverkets webbplats (sokbegrepp:
antibiotikaprofylax i tandvarden).

Nationellt system
for kunskapsstyrning
Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN



24

Nationellt vardprogram 2023-08-07
for 22q11-deletionssyndromet

6.10 Ovriga missbildningar

Flera andra missbildningar, avvikelser och deformiteter an de som namnts ar vanligare hos personer
med 22q11DS. En del ar relativt vanliga medan andra forekommer hos enstaka individer.

Urinvagar och konsorgan

Awvvikelser i urinvagar eller kdnsorgan férekommer hos ungefar 15 % av barn med 22q11DS. Exempel
ar hydronefros, singelnjure, dysplastisk njure, polycystisk njure, dubbla urinledare, retentio testis,
hypospadi och avsaknad av livmoder.

Skelett och rérelseorgan

Halften av barn och ungdomar med 22q11DS utvecklar skolios, vanligtvis under tonaren men ibland
tidigare. Det finns inget samband mellan utveckling av skolios och operation i brostkorgen pa grund
av hjartfel. Skelettavvikelser i halsryggraden ar mycket vanliga och kan i enstaka fall krdava operativ
atgard.

Flera mer- eller mindre vanliga skelett-/muskelavvikelser ar beskrivna hos individer med 22q11DS, till
exempel avvikande form pa ryggradens kotor (t.ex. butterfly vertebrae), extra revben, avvikelser pa
skulderblad (Sprengels anomali), nedsédnkta fotvalv, aterkommande patellaluxation, sammanvaxta
tar, overlappande tar, samt extra fingrar eller tar. Cirka 3% fods med klumpfot.

Andningsorgan

Avvikelser i larynx (struphuvudet) eller pa stambanden har rapporterats hos cirka en femtedel av
barn med 22q11DS. De vanligaste medfédda avvikelserna i larynx ar “laryngeal web” och subglottisk
stenos. Detta kan medféra svarigheter i samband med intubation. Férandringar pa stamband som
stambandsférlamning eller veck pa stimbanden kan komma i samband med intubering. Detta kan
paverka rosten. Andra avvikelser som rapporterats hos ett fatal individer ar laryngomalaci,
trakeomalaci, bronkomalaci och missbildning i lungorna.

Ovrigt

Forekomsten av ljumskbrack och navelbrack ar 6kad.
6.10.1 Utredning, behandling och atgarder
Urinvagar och konsorgan

Ultraljud av urinvdagar rekommenderas for alla i samband med diagnos. Vid eventuella anatomiska
forandringar bor remiss ga till urinvagsspecialist. | 6vrigt gors utredning vid behov pa klinisk
indikation. Vid utebliven menstruation bor remiss ga till gynekolog for kontroll av eventuell avsaknad
av uterus.
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Skelett och rérelseorgan

Pa grund av hog risk for utveckling av skolios ska ryggen kontrolleras regelbundet fran 6 ars alder. Vid
klinisk misstanke rekommenderas rontgenundersékning. Om skolios konstateras bor remiss till
ortoped skrivas. Om skoliosen behéver behandlas racker vanligen korsettbehandling. Ett fatal barn
genomgar skoliosoperation.

| dagslaget ar kunskapen om hur vanlig 6verrorlighet i halsryggraden och eventuell klinisk konsekvens
otillracklig, men internationellt rekommenderas engangsscreening av halsryggraden i 4-6 ars aldern
for att utesluta instabilitet.

Andningsorgan

Utredning och behandling sker vid behov pa klinisk indikation.

6.11 Neurologi och utveckling

Motoriska avvikelser ar vanliga och manga barn med 22q11DS har Iag muskelspanning. Den
motoriska utvecklingen &r ofta forsenad, med genomsnittlig debut for sjalvstandig gang vid 18
manaders alder. Finmotoriska svarigheter, koordinationssvarigheter och problem med balans &r
ocksa vanliga.

Mikrocefali och olika typer av forandringar i centrala nervsystemet finns rapporterade, till exempel
fjattrad ryggmarg, polymicrogyri, Chiari missbildning och neuralrérsdefekter. Risken for epilepsi ar
Okad hos bade barn och vuxna. Oprovocerade anfall och epilepsi upptrader hos narmare 15 % av
barnen och vuxna har fyrfaldigt 6kad risk att fa epilepsi. Provocerade anfall kan bero pa hypokalcemi,
feber eller mediciner.

Vuxna har 6kad risk for Parkinson sjukdom, ofta med tidig debut. Parkinsonism som inte uppfyller
kriterier for Parkinsons sjukdom och flera andra funktionella neurologiska problem verkar ocksa vara
vanligare an hos befolkningen i 6vrigt.

6.11.1 Utredning, behandling och atgarder

Spadbarn med nedsatt muskeltonus eller sen motorisk utveckling bor fa tidig kontakt med
fysioterapeut for motorikstimulerande traning.

Vid misstanke om epilepsi utférs EEG (elektroencefalogram) och ibland dven
magnetkameraundersdkning av hjarnan. Epilepsi vid 22q11DS behandlas pa sedvanligt vis.
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6.12 Kognitiv formaga och funktion i vardagen

Begavningsnivan hos individer med 22q11DS ar normalférdelad med ett medelvarde kring IQ 70-75
(Figur 1). Tva tredjedelar av gruppen har svag begavning (1Q 70-85) eller intellektuell
funktionsnedsattning (IF, IQ <70). Svar IF ar ovanligt. Begavning inom normalintervallet forekommer
ocksa.

22q11 Expected
normal
20 40 60 80 100 120 140
Total FSIQ

Figur 1. FSIQ fordelning hos 82 individer med 22q11DS jamfért med normalférdelning i befolkningen. Referens:
22911 Deletion Syndrome. Neuropsychological and Neuropsychiatric Correlates. A Clinical Study of 100 Cases.
Doktorsavhandling Lena Niklasson, 2007.

Begavningsnivan som helhet sager inte allt, eftersom den ofta ar ojamn och snedférdelad. Utéver
detta har barnen ofta nedsatt koncentration och uppmarksamhet samt svarigheter med exekutiva
funktioner. Nedsatta exekutiva funktioner visar sig genom svarigheter med aktivitetsreglering,
impulskontroll, planering och organisering, liksom svarigheter med flexibilitet och strategival.

Svarigheterna ar av varierande grad och skiljer sig fran person till person. De blir tydligare nér barnet
blir dldre och stélls infor storre krav, men behover sedan inte vara lika uttalade i vuxen alder.

Barn med 22q11DS brukar léra sig att ldsa, men sprak-/lasforstaelse och férmaga att aterge en
sammanhallen beréattelse ar svarare. Svag eller lag allmdnbegavning innebar svarigheter med
teoretiskt och abstrakt tankande. Dartill leder ojamn begavning med signifikant nedsatt visuo-spatial
formaga till svarigheter att forsta rumsliga begrepp. Nedsatt visuo-spatial formaga (att med synen
avldsa och forsta begrepp inom tid och rum till exempel linjers och ytors forhallande till varandra)
utgor sarskilda svarigheter vid matematisk problemldsning. Dartill forekommer ofta svarigheter med
visuellt minne och arbetsminne. Inlarningen forsvaras ytterligare av att manga individer med
22q11DS har lag psykisk energiniva och kort uthallighet, vilket leder till lAangsam mental bearbetning.
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6.12.1 Utredning, behandling och atgarder

Barnets kognitiva formaga ska bedémas av neuropsykolog infor skolstart. Da signifikant ojamn
begavning ar vanligt forekommande, bér omraden bedémas separat for att forsta hjalpbehovet.
Utvecklingen foljs sedan upp over tid da den kognitiva nivan kan férandras. Sarskilt viktigt blir
uppfdljning infor stadiebyten inom grundskolan, samt i god tid infér gymnasiet. Om det forekommer
neuropsykiatriska symtom kan det dven paverka barnets inldrningsférmaga, varfér neuropsykiatrisk
utredning rekommenderas.

Alla barn med inlarningssvarigheter behdver anpassningar i skolan. Eftersom svarigheter med bland
annat matematik och sprakforstaelse ar vanligt forekommande kan en extra resurs i skolan vara
viktig, liksom stod av specialpedagog. Barn med intellektuell funktionsnedsattning (IF, IQ <70) har
ratt att lasa efter grundsarskolans laroplan, vilket féraldrarna efter utredning anséker om. Detta sker
antingen i grundsarskolan, eller integrerat i grund- och gymnasieskolan. Diagnosen IF ger ocksa ratt
till stod fran habiliteringen och majlighet att anséka om stéd enligt lagen om stod och service till
vissa funktionshindrade (LSS).

Eftersom de exekutiva funktionerna ofta ar mycket nedsatta behéver individen stdd for vardagligt
fungerande i skola, arbetsmiljé och hem.

Neuropsykiatrisk problematik med uppmarksamhets- och koncentrationssvarigheter (adhd) och
autistiska symtom forsvarar ytterligare for inlarning och vardagligt fungerande.

6.13 Beteende och psykiatri

Svarigheter med bristande uppmarksamhet och impulskontroll, 6ver/under aktivitet och exekutiva
svarigheter innebar att flera individer med 22q11DS uppfyller kriterierna for adhd-diagnos. Manga
som inte far adhd diagnos har dock drag av adhd, framfor allt brist pa uppmarksamhet och
uthallighet. Svarigheter med aktivitetsreglering, impulskontroll, att planera och organisera liksom
svarighet med flexibilitet och att vaxla strategi ar vanligt. Hos de yngre barnen &r det vanligare med
impulsivitet medan ungdomarna ofta beskrivs blyga och socialt tillbakadragna.

En del individer har autism, men svar autism &r ovanligt. Autistiska beteenden, bristande exekutiva
formagor och konkret tankande bidrar till att tolkning av sociala sammanhang kan vara svart utan att
autismdiagnos foreligger.

Personer med 22q11DS har 6kad risk att utveckla psykiatrisk sjukdom som angest
(separationsangest, social fobi, panikangest, generaliserad angest och specifik fobi), depression eller
psykotiska symtom. Aven tvdngssyndrom (OCD) har en 6kad férekomst. Samsjuklighet med
angestsyndrom, OCD, adhd och autism ar mycket vanligt. Symtom, debutalder och forlopp ar lika for
personer med och utan 22q11DS. Ofta forekommer flera samtidiga psykiatriska problem vilka
paverkar personens funktionsformaga.
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Depression debuterar mojligen nagot tidigare hos personer med 22q11DS jamfort med populationen
i 6vrigt. Man har ocksa sett en 6kning av depressiva symtom som sammanfaller i tid med
utvecklingsmassiga milstolpar som stéller krav pa 6kad sjalvstandighet och social samspelsférmaga,
vilket kan bidra till kdnslor av otillrdcklighet och sankt sjalvkansla. Bipolar sjukdom med maniska eller
hypomana episoder debuterar vanligen i ung vuxen alder och &r inte vanligare vid 22q11DS.

Psykotiska syndrom och schizofreni ar vanligare med en forekomst pa 10 % i 6vre tonaren och 25 %
bland vuxna med 22q11DS. Symtombilden dr densamma som vid psykotiska symtom eller schizofreni
av annan orsak géllande alder for debut, forlopp, symtom och associerade symtom pa angest och
depression. Med undantag for en lagre kognitiv niva hos de med 22q11DS ar grad av
funktionsnedsattning och kognitiv profil lika jamfort med vid schizofreni av annan orsak. Studier talar
for att tidig kognitiv forsamring ar en riskfaktor for att utveckla psykossjukdom.

6.13.1 Utredning, behandling och atgarder

Neuropsykiatrisk och psykiatrisk problematik

Vid psykiatriska och/eller neuropsykiatriska symtom bér strukturerad diagnostisk bedémning utféras,
inkluderande grad av funktionsnedsattning, samsjuklighet samt differentialdiagnostisk bedémning.
Saval icke-farmakologiska som farmakologiska behandlingsinsatser bor erbjudas i enlighet med
allménna kliniska riktlinjer for respektive tillstand.

Autism

Vid misstanke om autism bor utredning inkludera funktionsbeddmning och bedémning av
samsjuklighet. Psykopedagogisk insats till fordldrar och specialpedagogisk anpassning av stdd, krav
och férvantningar rekommenderas. Behandling bor inriktas pa att stodja kommunikation, social och
inlarningsmassig formaga samt neuromotorisk funktion (framfor allt balans och koordination).
Diagnos inom autismspektrat ger mojlighet att ansdka om stoéd enligt lagen om stdd och service till
vissa funktionshindrade (LSS).

Adhd

Vid misstanke om adhd bér utredning inkludera funktionsbedémning och bedémning av samsjuklighet.
Neuropsykologisk utredning boér géras om genomford kognitiv utredning behéver kompletteras. Vid
utfall pa screening av adhd-symtom bor en férdjupad neuropsykiatrisk och neuropsykologisk
utredning goras for diagnostik och for bedomning av samsjuklighet samt fér rekommendation och
planering av lampliga behandlingsinsatser framst i form av adekvat anpassning av stod, krav och
forvantningar. Psykopedagogisk insats till fordldrar och specialpedagogisk anpassning
rekommenderas. Likemedelsbehandling vid adhd ska erbjudas enligt gdngse riktlinjer (Se
Socialstyrelsens riktlinje for Likemedelsbehandling vid adhd).

Angest och tvangssyndrom

Vid dngestsymtom bor man bedéma vilket/vilka angestsyndrom som foéreligger samt graden av
hinder och undvikanden i vardagen pa grund av angesten. Kognitiv beteendeterapi (KBT) och/eller
ldkemedelsbehandling kan vara till hjalp och har visad effekt vid saval angest- som tvangssyndrom.
KBT, eventuellt modifierad pa grund av tillaggsproblematik, bygger pa psykopedagogik,
avslappningstraning, kognitiv omstrukturering, exponering och aterfallsprevention. Anpassning och

Nationellt system
for kunskapsstyrning
Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN



29

Nationellt vardprogram 2023-08-07
for 22q11-deletionssyndromet

atgardande av eventuella stressorer och otillrdcklig anpassning i vardagen ar viktigt och kan bidra till
symtomlindring.

Affektiva sjukdomar

Vid misstanke om affektiv sjukdom boér en fordjupad bedémning inklusive bedémning av risk att
skada sig sjalv goras. Bedomning bor géras om det finns aktuella eller tidigare negativa belastande
handelser och omgivningsfaktorer som kan bidra till och forstarka depressiva symtom. Behandling
som har evidens vid depression dr KBT med psykopedagogik och beteendeaktivering, interpersonell
psykoterapi och antidepressiv lakemedelsbehandling. Vid bipolara syndrom ar
stamningsstabiliserande lakemedel i kombination med psykopedagogisk behandling med
kartlaggning av stress- och sarbarhet samt risk och skyddsfaktorer av betydelse for att forebygga
aterinsjuknande.

Psykossjukdom och schizofreni

Vid misstanke om psykossjukdom, till exempel vid plétslig beteendeférandring med behov att dra sig
undan eller isolera sig, forsamrad funktion med tilltagande svarigheter att skota vardagliga rutiner,
hallucinatoriska eller paranoida symtom, bor personen bedémas av eller i samrad med
specialistpsykiatrin for stallningstagande till vidare bedomning inklusive somatisk utredning.
Lakemedelsbehandling med antipsykotika kan behoévas. Eftersom det kan finnas en 6kad
biverkningskanslighet bor lagre startdos 6vervagas och det ar viktigt att utvardera effekt och
biverkningar. Psykopedagogik, for att ge personen och dess narstaende 6kad kunskap om
sjukdomen, inklusive kartlaggning av stress- och sarbarhet samt risk och skyddsfaktorer, ar av
betydelse for att forebygga aterinsjuknande.

Forsiktighet vid lakemedelsbehandling

Psykofarmakologisk behandling bor ges pa samma indikation som till patienter utan 22q11 deletion.
Personer med 22q11DS har eventuellt en 6kad kanslighet for psykofarmaka eller hogre risk for
exempelvis epileptiska anfall och hjartbiverkningar. Férebyggande behandling med antiepileptika bor
darfor overvagas vid behandling av schizofreni med Clonazepin och samrad med kardiolog
rekommenderas vid insattning av psykofarmaka till patienter med hjartfel. Det &r ocksa lampligt att
borja med lagre dos med systematisk utvardering av effekt och biverkningar.

6.14 Psykosociala behov

Livskvaliteten hos individer med 22q11DS paverkas av de kognitiva, motoriska, sociala och
kdnslomdssiga svarigheter som ar vanliga vid diagnosen, liksom komplexiteten och paverkan pa flera
organ. Diagnosen kan medfdéra begransningar pa delaktighet i vardagslivet, till exempel minskad
fysisk aktivitet och socialt umgange. Pa grund av begransningarna ar det viktigt med individuellt
anpassat stod under hela livet. Varje individ med 22g11DS ar unik och behovet varierar mellan olika
personer utifran individens sarskilda styrkor och sarbarheter.
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6.14.1 Utredning, behandling och atgarder

Réatt stod pa ratt niva

FOr att ge ratt stod ar det genomgaende viktigt att ta hansyn till individens kognitiva och adaptiva
formaga. Att bedéma svarigheter, styrkor och kompetens underlattar planering av inldrning och
utbildning och ger forutsattningar for en god sjalvkansla och livskvalitet. Manga med 22q11DS har
behov av insatser fran habiliteringen som kan ge stod i syfte att underlatta for en fungerande vardag
utifrdn barnet och familjens behov, samt fortsatt in i vuxenlivet. Aven personer med normal kognitiv
formaga kan behova extra stod i kontakter med myndigheter och vardgivare.

Forskoletiden

Denna period kan vara utmanande for foraldrar, dels pa grund av tal- och spraksvarigheter och
neuropsykiatriska problem, dels pa grund av frekventa luftvdgsinfektioner och eventuella andra
medicinska problem. Under forskoletiden har manga kommuner specialpedagogteam och logopeder.
De kan bista med férebyggande anpassning redan under férskolearen. Barn har ratt till forskola fran
och med ett ars alder om féréldrarna arbetar.

Skolaren

Beroende pa niva av kognitiva férmagor, fran genomsnittlig begavning till IF av olika grad, avgors
vilken undervisningsform som ar |lamplig. Eleven kan antingen félja sedvanlig skolgang, vid behov
med st6d och individanpassad ldroplan eller en anpassad skolgang/skolform utifran konstaterad
funktionsniva. Elever med svag teoretisk begavning har stora utmaningar i undervisningssituationen
och behdéver kdmpa hart for att uppna malen i grund- och gymnasieskolans laroplan. Ratt anpassat
pedagogiskt stod behovs for att eleven inte ska utsattas for 6verkrav och ges ratt forutsattningar att
klara sin skolgang. Extra tydliga instruktioner och sarskilt stod vid muntliga presentationer ar till hjalp
liksom att man dr uppmarksam pa sarskilda svarigheter vid raster och byten av undervisningslokaler.

Den intellektuella formagan bor foljas upp och, liksom undervisningssituationen, utvarderas
regelbundet. Anpassning av forvantningar och laromiljo bor likasa foljas upp for att skapa en bra
balans mellan individens formaga och de krav som stalls i saval skolan som i hemmet.

Vuxna (6ver 18 ar)

Livet som vuxen med 22g11DS ter sig mycket olika beroende pa individuella férutsattningar och
graden av symtom. De flesta ar beroende av stdd i olika former och omfattning nar det galler dagligt
liv, boende, sysselsattning och fritid. Har kan vuxenhabiliteringen fylla en viktig funktion samt andra
insatser i form av till exempel god man dvervagas.
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Sambhallsstod

Personer med IF och/eller autismspektrumstdrning kan soka insatser hos sin kommun i enlighet med
lagen om sarskilt stod for vissa funktionshindrade (LSS). Exempel pa insatser ar kontaktfamilj,
stodfamilj, avlosarservice och korttidsboende. Fér personer med omfattande och varaktiga
funktionsnedsattningar kan personlig assistans 6ka mojligheten att delta i aktiviteter aven nar
funktionsnedsattningen ar omfattande.

De som inte omfattas av ratten till insatser enligt LSS kan, liksom deras narstaende, kan ha stora
svarigheter att hitta ratt stod. Har behdvs samverkan mellan olika instanser inom somatisk och
psykiatrisk vard, socialtjanst och andra samhallsfunktioner som till exempel arbetsformedling och
forsakringskassa. Kommunen kan ocksa erbjuda andra former av stéd enligt socialtjanstlagen for att
underlatta familjens vardagsliv.

Vardaglig aktivitet och kognitivt stod

Meningsfull daglig aktivitet och sysselsattning ar av stor betydelse for livskvalitet och sjalvfortroende.
Ett anpassat stoéd kan kompensera for svarigheter nar det galler social och kommunikativ férmaga.
Att lara sig utantill ar ofta en styrka hos personer med 22q11DS medan exekutiv formaga och
huvudrakning ar svarare, vilket gor att strukturerade arbetsuppgifter ar mera ldmpade. Dator,
smartphone och skriftliga instruktioner/manualer behdvs som komplement till verbal
kommunikation.

For vuxna med 22g11DS kan deltidsarbete i vissa fall vara lampligt. Alternativt battre anpassning med
exempelvis fler raster, sarskilt hos de personer som har 6kad uttrottbarhet och stresskanslighet.
Manga vuxna behdver stod att fylla i formulédr och ansokningar, att hantera ekonomi och fatta
avgorande beslut. Funktionsnedsattningen paverkar vilket stod en person behdver och har ratt till for
att klara livet som vuxen. Det kan vara aktuellt med boendestdd, omvardnad med sarskild service och
daglig verksamhet. Personer med lindrig IF kan leva ett relativt sjalvstandigt liv med visst stod.

Reglera energi och ork

Forutom fysiska och psykiska symtom ar det vanligt med trotthet utéver det vanliga och manga har
svart att orka arbeta heltid. Den enskilde kan behova stod i kontakten med arbetsgivare,
arbetsformedling, forsakringskassa och sjukvarden for att krav och stressniva ska anpassas efter
individens férmaga och sa att tillrdcklig hdansyn tas till de svarigheter som féljer med diagnosen.

Anhoriga och nédrstaende

Anhoriga som foraldrar, syskon, partners och barn har en viktig roll i livets alla skeden och bor
uppmarksammas och stddjas.

Foraldrar och andra narstdende behover ofta stod bade i form av information och utbildning.
Behovet ser olika ut for olika personer, men behovet finns och varierar 6ver tid. | borjan kan det
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handla om information samt ratt stod for olika vardinsatser. Senare kan ytterligare utbildning och
stod behovas for att kunna informera och utbilda i till exempel forskola.

De allra flesta behover ocksa professionellt samtalsstod i nagon form under kortare eller langre
perioder. Det ar ocksa viktigt att fa maojlighet att komma i kontakt med andra foréldrar och anhériga
eftersom det skapar en kdnsla av att man inte ar ensam. Man far da mojlighet att diskutera sina
svarigheter med andra i samma situation. Har kan Féreningen 2211 och andra natverk bidra med
stod.

Det ar viktigt att fa information om rattigheter kring vilken ekonomisk hjalp som finns via
Forsakringskassan Privatperson (forsakringskassan.se), dven vilken maojlighet man har att fa till
exempel avlastning, stod kring barnomsorg, skola, fritidsverksamhet, ledsagning, kontaktperson,
fritidsaktiviteter och sa smaningom boende. Har kan ocksa samtalsstod behovas for att hitta ratt niva
att hjalpa sitt barn/ungdom/ung vuxen till ett sa sjalvstandigt och ett sa gott liv som majligt.
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7. Praktiska tips och levhadsvanor

e SOmn, mat och fysisk aktivitet ar centrala faktorer. Manga har sémnproblem och risken fér
att utveckla 6vervikt ar 6kad. Motoriska problem, led- och muskelsmartor och trotthet ar
vanligt. Vid behov kan riktade insatser som underlattar for dessa behdvas.

e Regelbundna halsokontroller en gang per ar behovs for att folja individens fysiska
forutsattningar. Regelbunden kontakt med tandvarden bor ocksa uppratthallas.

e En meningsfull vardag och kansla av sammanhang framjar hélsa. | detta ingar vardagliga
aktiviteter och socialt umgange samt intressen utifran alder och funktionsniva. Samtidigt
behover detta balanseras med vila och tid for aterhamtning utifran den energiniva som
individen har.

e Beskrivning av styrkor och svarigheter i form av utvecklingsbedémningar (sasom
neuropsykologisk utredning och pedagogisk utredning) ger kunskap om individens
forutsattningar, vilket behdver foljas upp 6ver tid och foljer individens utveckling.

e Séarskild hansyn behdver tas till om individen har en svag begavning, exekutiva svarigheter,
annorlunda perception, lattvackt oro, orkesloshet och latt att fastna i negativa tankegangar.

e Viktigt att rimlig kravniva stalls pa individen i vardagen. Struktur och rutiner underlattar
vardagligt fungerande och att det vid behov finns tillgang till vuxen vagledning och stéd.

e Riktat stod i skolan som underlattar for individer som har sarskilda behov och svarigheter.

e Utifran individens stddbehov kan sarskilda insatser behdvas under hela livet fran exempelvis
specialpedagog, logoped, fysioterapeut, arbetsterapeut, psykolog och kurator

e Séarskild uppmarksamhet behdvs for valdsutsatthet, mobbning/natmobbning samt sexuellt
utnyttjande via social media

e Personens insikt om eget fungerande och behov underlattar for denne att ta eget ansvar.

e Psykisk ohalsa behover utredas, bedémas och behandling sattas in i ett sa tidigt skede som
mojligt.

e Overgéngen mellan stadiebyten (fran foérskola till skola, mellan stadier i skolan) och infér
vuxenlivet kan vara utmanande och behdéver ofta forberedas.

e Under vuxenlivet behover individen ofta stéd i vardagen.

e En smartphone kan vara till stor nytta i vardagen som stod for till exempel
minnesanteckningar och orientering.
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8.

8.1

Resurser och information

Resurser nationellt och regionalt

Centrum for séllsynta diagnoser (CSD, https://csdsamverkan.se/),

Det 6vergripande malet for verksamheterna vid Centrum for sallsynta diagnoser, CSD, i
Sverige ar att verka for att personer som har séllsynta diagnoser far samma majlighet till
diagnos och adekvat behandling som andra invanare har enligt svensk lagstiftning. Sarskild
uppmarksamhet ska riktas mot de sarskilda behov som ar betingade av sallsyntheten.
Utgangspunkten for allt arbete ska vara patientens perspektiv.

Man kan vanda sig till CSD vid nagot av landets universitetssjukhus for att bland annat fa
vagledning, hanvisning och information om var det finns medicinsk expertis for en sallsynt
diagnos samt om omhandertagande och service i samhallet.

Europeiska referensnatverk (ERN)
Virtuella europeiska natverk for diskussion om diagnos och behandling for patienter fran hela
Europa. For mer information, se Europeiska kommissionen och Orphanet.

Intresseorganisationer

Foreningen 22qg11,
Hjartebarnsfonden,
Primar immunbristorganisationen,

Ytterligare information

Agrenska,
Mun-H-Center,

The International 22g11.2 Society,

The International 22911.2 Foundation,

Unique | Understanding Rare Chromosome and Gene Disorders, (s6kord 22q11.2)
MAX APPEAL, (Consensus document on 22q11DS)

Databaser

22911 deletionssyndromet pa Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta halsotillstand
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man), Sékord: digeorge syndrome, velocardiofacial
syndrome

GeneReviews (University of Washington), Sokord: 22q11.2 deletion syndrome

Orphanet, europeisk databas, Sokord: 22q11.2 deletion syndrom

Nationellt system
for kunskapsstyrning
Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN


http://www.csdsamverkan.se/
https://csdsamverkan.se/kunskapslankar/2020-03-16-europeiska-referensnatverk-ern
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
http://www.22q11.se/
http://www.hjartebarnsfonden.se/
https://pio.nu/
http://www.mun-h-center.se/
https://www.22qsociety.org/
http://www.22q.org/
https://rarechromo.org/
http://www.maxappeal.org.uk/
http://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/22q11-deletionssyndromet/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116
http://www.orpha.net/

35

Nationellt vardprogram 2023-08-07
for 22q11-deletionssyndromet

9. Barn och vuxenhabilitering

Habiliteringen ger stéd och behandling till barn, ungdomar och vuxna med varaktiga
funktionsnedsattningar. Barn och vuxna med 22q11DS har ofta behov av habiliterande insatser.
Habiliteringsteamet har sarskild kunskap om funktionsnedsattningar och hur svarigheterna de
medfor i det dagliga livet kan forebyggas och minskas.

Diagnosen 22q11DS ger i sig inte ratt till insatser hos habiliteringen. Det ar individens behov och
funktionsnedsattningens konsekvenser som avgor ratten till habiliterande insatser.

Mer information om vad som erbjuds i regionerna finns pa csdsamverkan.se.

10. Fysisk aktivitet

Hos barn med 22q11DS ar den motoriska utvecklingen ofta férsenad och de har ofta motoriska
svarigheter, till exempel med balans, koordination och finmotorik. Hypotoni och lattare
muskelsvaghet ar ocksa vanligt och manga har 6verrorliga leder. Smartor i leder och muskler ar ett
vanligt problem sarskilt hos vuxna och hos ungdomar och vuxna ar risken for 6vervikt klart 6kad.

Fysisk aktivitet ar minst lika viktig for barn och vuxna med 22q11DS som for andra.
Funktionsnedsattningar och beteendeproblem kan paverka méjligheten till deltagande i vissa fysiska
aktiviteter. Darfor ar manga i behov av sarskilt stod for att hitta lamplig fysisk aktivitet. Bedémning
samt rad och stdd av fysioterapeut och/eller arbetsterapeut kan behdvas.

Fysisk aktivitet i sjukdomsprevention och sjukdomsbehandling | Fysisk aktivitet i sjukdomsprevention
och sjukdomsbehandling (fyss.se)
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11. Rekommendationer for utredning vid
diagnos och uppfoljning

Rekommendationstabellen for vard och omsorg utgar ifran att diagnosen ar faststalld. Den innefattar
samtliga patienters grundundersdkningar, och ar saledes till hjélp for patientansvarig lakare.
Undersokningar utdver detta sker enligt patientens individuella behov.

Tabell 1. Utredning och atgard baserat pa alder

Omrade/ Arlig/
fragestallning Vid vart

Utredning/bedomning diagnos | annat 0-1ar 1-5ar 6-12ar 13-17 ar =218ar

ar

Genetik 5.2

Patient: Vid stark klinisk X
misstanke: mikroarray, MLPA
eller riktad genpanel. Allman
Faststallande av diagnos | syndromutredning: WES/WGS
inkl.deletion/duplikationsanalys
Genetisk utredning av féraldrar
efter information.

Information i god tid innan X X
eventuell familjebildning.
Information om
patientorganisation, Agrenskas
familjevistelser

Genetisk vagledning
(Klinisk genetik)

Hjarta 6.1

Medfott hjartfel UCG, EKG. X
Akutremiss vid symtom
(uppfoljning enligt
hjartspecialist)

Immunférsvar 6.2
Celler Hb, LPK, diff, TPK X X

Lymfocyter Lymfocyttypning (utdkad), X
TRECs
(runt 1 ar infor levande X
vaccination)
Antikroppar IgG, IgA, IgM, IgE. X X X
(=1 ar)
Vaccinationsantikroppar | Tetanus, difteri och X
pneumokocker
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Omrade/ Arlig/
fragestallning . . Vid vart . . . o o
Utredning/bedomning . 0-1ar 1-5ar 6-12ar 13-17ar 218 ar
diagnos | annat
ar
Endokrin 6.3
Hypokalcemi/ hypopara- | Joniserat kalcium (alt. X X
thyreoidism albuminkorrigerat
totalkalcium), PTH, fosfat,
magnesium,
vitamin D (25-OH)
Thyroidea TSH, fritt T4 X X
(= 6ar)
Gom, tal och sprak 6.4
Gomspalt, gomfunktion Gombeddmning X
(LKG-team: logoped/foniater)
Tal och sprak Tal- och sprakbedémning X X X X X X
(LKG-team: logoped)
Oron och horsel 6.7
Horsel Horselundersdkning
Missbildning Oronundersdkning
Sekretorisk mediaotit (ONH ldkare, audiolog)
Recidiverande otiter
Kronisk otit
Ogon och syn 6.8
Syn, refraktion, skelning, | Ogonundersdkning X X
strukturella (Barndgonlakare. Vid diagnos,
ogonforandringar 2,50ch5ar)
Mun och tander 6.9
Munhygien Fran forsta tandens frambrott X
(1 ar), varje kvartal.
(Tandhygienist)
Salivsekretion Matning (minst 1 gang per X X X
period, vart 5:e ar for vuxna)
(tandlakare)
Tandvard Undersékning och fluorlack X
(pedodonti/tandldkare)
Ovriga missbildningar
6.10
Urinvagar Ultraljud urinvagar. X
Skolios Klinisk undersokning, X X X
skoliometer och rontgen vid
behov
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Omrade/ Arlig/
fragestallning Vid vart

Utredning/bedomning diagnos | annat 0-1ar 1-5ar 6-12ar 13-17 ar =218ar

ar

Halsrygg Belastningsrontgen (4-6 ar) X

Neurologi och
utveckling 6.11

Motorisk utveckling, Bedémning X X X X
tonus, grov- och (Barnneurolog/barnlakare
finmotorik fysioterapeut)

Kognitiv formaga och
funktion i vardagen 6.12

Kognition, exekutiv Neuropsykologisk utredning X X X
funktion, minne och (Neuropsykolog) (Infor skolstart
inldrning, maende och stadiebyten)

Beteende och
psykiatri 6.13

Adhd, autism, kognition, | Neuropsykiatrisk utredning X X X X
exekutiv funktion, minne | (Neuropsykiater eller

och inlarning, maende barnpsykiater)

Angest, tvang, Screening (neuropsykiater eller X X X
depression, bipolara barnpsykiater)

eller psykotiska symtom
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13. Nationell arbetsgrupp for vardprogram
22q11-deletionssyndrom

13.1 Nationella arbetsgruppens sammansattning

Den nationella arbetsgruppen ar en multidisciplinar arbetsgrupp som bestar av representanter fran
sjukvardsregionerna samt patientforetradare och har tillsatts av en referensgrupp till Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser (NFSD), utsedd av Socialstyrelsen, under aren 2012—-2018.
Arbetsgruppen togs sedan over av Nationellt programomrade for sallsynta sjukdomar inom
Nationellt system for kunskapsstyrning, Sveriges regioner i samverkan.

13.2 Nationella arbetsgruppens ordférande och medlemmar

Ordférande nationella arbetsgruppen 22q11-deletionssyndrom
Sélveig Oskarsdéttir, med dr, dverldkare Barnmedicin, sektionen fér reumatologi och immunologi,
Drottning Silvias barnsjukhus, Goteborg

Ledamdter nationella arbetsgruppen 22q11-deletionssyndrom

¢ Ann Hellstrom, professor, 6verldkare pediatrisk oftalmologi, Sahlgrenska Universitetssjukhuset,
Goteborg

¢ Ann Kronberg Larsson, speciallarare, Snackbacken Dibber skolor, Stockholm

¢ Anna Zucco, leg apotekare, processtéd nationell arbetsgrupp 22q11-deletionssyndrom,
processledare NPO sallsynta sjukdomar, Halso- och sjukvardsforvaltningen, Region Stockholm.
(Nuvarande arbetsplats: Akademiskt Primarvardscentrum, Region Stockholm)

¢ Anneli Sandqvist Wiklund, leg. psykolog, specialist i neuropsykologi, Karolinska
Universitetssjukhuset, Solna, Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Stockholm

¢ Annika Malmgren, specialistldkare, Barnmedicin, Drottning Silvias barnsjukhus, Goteborg.

e Britt-Marie Anderlid, docent, 6verlakare, Klinisk genetik, Karolinska Universitetssjukhuset, Solna

e Christina Persson, professor, leg. logoped, Enheten foér logopedi Sahlgrenska Akademin,
Goteborgs Universitet, logopedmottagningen/ONH Sahlgrenska Universitetssjukhuset, Géteborg

¢ Gunilla Klingberg, professor, évertandladkare barn- och ungdomstandvard, Odontologiska
fakulteten Malmd Universitet

¢ Helena-Jamin Ly, specialistldkare, Endokrinmottagningen, Barnmedicin, Drottning Silvias

Barnsjukhus, Goteborg
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¢ Katarina Hanseus, docent, 6verldkare, sektionschef Barnhjartcentrum, Skanes
Universitetssjukhus, Lund

e Kerstin Landin-Wilhelmsen, professor, dverlakare, Institutionen fér Medicin, Sahlgrenska
Akademin, Goteborgs Universitet, Sektionen for Endokrinologi, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, Goteborg

e Kristina Gustafsson Bonnier, socionom, Centrum for sallsynta diagnoser Karolinska
Universitetssjukhuset, Solna

¢ Lena Wallin, specialistlakare barn- och ungdomspsykiatri, BUP Specialmottagning, Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg. (Nuvarande tjinst: Overldkare och
vardenhetsldakare Omsorgspsykiatriska mottagningen och Psykiatrisk mottagning for déva och
horselskadade, Goteborg).

e Petter Malmborg, med dr, 6verldkare, Enheten for pediatrisk gastroenterologi och nutrition,
Sachsska Barn och Ungdomssjukhuset, Stockholm

e Radi Jénsson, med dr, 6verlikare, Verksamhetsomrdde Oron- nis- och halssjukvard, Sahlgrenska

Universitetssjukhuset

Narstaenderepresentant/representant for patientforening
e Rose-Marie Larsson, anhorig, ordférande Foreningen 22q11

e Karin Werkstrém, anhorig

Tidigare medlemmar i arbetsgruppen
e Jovanna Dahlgren, professor, éverldkare, Centrum for pediatrisk tillvaxtforskning, Sahlgrenska
akademin, Goteborgs Universitet

¢ Veronica Wingstedt de Flon, jur kand, Verksamhetschef, Agrenska, Hovas

13.3 Jav och andra bindningar

Ledamoter i den nationella vardprogramgruppen har inga pagaende uppdrag som skulle kunna
innebara jav. Kopior av hela gruppens javsdeklarationer, inklusive foreldasaruppdrag, gar att fa fran
respektive uppdragsgivande organisation, till exempel regionen en medverkande person arbetar i.

13.4 Vardprogrammets férankring

Vardprogrammet har utarbetats pa uppdrag av Nationellt programomrade for sallsynta sjukdomar.
Nationella programomradet har slutfort ett arbete som borjades inom ramen for Nationella
Funktionen Sallsynta Diagnoser pa uppdrag av en referensgrupp, utsedd av Socialstyrelsen, under
aren 2012-2018.
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