22911 deletion-syndrom

— hvad er det?

Af Helle Albrechtsen og Maria Boers

22q11 deletion-syndrom (DS) er forarsa-
get af en af de hyppigst forekommende
kromosomafvigelser: kromosom 22q11
deletion. Syndromet er karakteriseret ved
en lang raekke symptomer, som varierer
badde i forekomst og svaerhedsgrad hos
det enkelte barn. Barnenes udvikling
graenser pa mange omrader til normalom-
radet og gor, at det kan vaere vanskeligt
at fatte mistanke om syndromet. Vi har
valgt i denne artikel primaert at fokusere
pa de symptomer, der har direkte betyd-
ning for sprog- og taleuavikling, idet der
ikke findes andre beskrivelser pa dansk af
dette. Vi giver imidlertid ogsa en kort gen-
nemgang af nogle af de andre hyppige
symptomer, som er af mere medicinsk in-
teresse samt symptomer, der vedrorer ad-
feerd, opmaerksomhed og indlsering.

Siden starten af 1990 erne har man vidst, at
syndromerne »DiGeorge syndrom, »Velo-car-
dio-facialt syndrom« (VCFS), CATCH 22 og »Co-
notruncal Anomaly Face Syndrome« (CAFS) er
forarsaget af den samme kromosomafvigelse.
Herhjemme benytter vi forskellige betegnelser:
hjerteleeger bruger ofte betegnelsen DiGeorge
syndrom, mens andre faggrupper bruger beteg-

nelserne velo-cardio-facialt syndrom, kromo-
som 22q11 deletion-syndrom eller CATCH22.

Syndromet er forarsaget af en submikrosko-
pisk mangel (deletion) pa den lange arm af kro-
mosom 22 og kan konstateres pd en speciel
kromosomtest kaldet en FISH-test (Fluorescent
In Situ Hybridization). Denne test udfgres pa et
af landets kromosomlaboratorier ud fra en blod-
prove, der ofte tages pa hjemamtets sygehus.
Man kan ikke diagnosticere 22q11 deletion ved
hjalp af en almindelig kromosomtest. I nogle
tilfeelde kan man ikke pavise kromosomafvigel-
sen trods adskillige kliniske symptomer pa syn-
dromet (Swillen et al., 2000).

Kromosom 22q11 deletion fremkommer som
nyopstdet mutation i cirka 85 procent af tilfeel-
dene, hvilket vil sige, at det oftest ikke er ned-
arvet. Ved nyopstaet mutation er der meget lille
risiko for, at foreeldrenes gvrige bgrn har syn-
dromet. Anderledes ser det ud, hvis en af forzel-
drene har kromosomafvigelsen. Arvegangen er
dominant, hvilket vil sige, at personer med syn-
dromet har 50 procents risiko for at videregive
det til egne bgrn. Selv om en foraelder kun har
lette symptomer, kan man risikere, at barnet far
tilsvarende eller andre symptomer i sveer grad.
Der er ingen rapporterede konsforskelle.

Man regner med, at 1 ud af 4000 levendefad-
te bern har 22q11 DS. I Danmark ma man der-
for forvente, at der fades cirka 15 bgrn arligt.
Born med alvorlige hjertelidelser bliver ofte di-
agnosticeret tidligt, mens andre forst diagnosti-
ceres langt senere, nar syndrommistanken op-
star i takt med forsinket udvikling, og nogle



gange forst i forbindelse med at man registrerer
abent sngvl hos barnet.

Der er beskrevet mere end 150 forskellige
symptomer pa 22q11 DS, hvoraf kun nogle fa
optraeder hyppigt. Det drejer sig isaer om:

» et karakteristisk udseende

* hjertefejl

e varierende grad af immundefekt

* hypocalceemi (for lavt kalkindhold i blodet)
» forsinket motorisk udvikling

« forsinket sproglig udvikling

» velo-pharyngeal insufficiens

e udtalevanskeligheder

e adferds- og opmaerksomhedsforstyrrelser
e indleringsvanskeligheder

Den velo-pharyngeale insufficiens bevirker, at
talen meget ofte er praeget af dbent sngvl. Der-
for henvises mange af bgrnene fra talepaedago-
ger og gre-nase-halsleger til udredning i Gane-
spalteafdelingen ved Taleinstituttet i Arhus
(hvis barnet bor i Vestdanmark) eller i Laebe-
Ganespalte Centret i Hellerup (hvis barnet bor i
@stdanmark). Forfatterne arbejder som audio-
logopaeder i de to afdelinger, hvor vi de seneste
ar har gget opmaerksomheden pd syndromet.
Dette har bevirket en stigning i antallet af dia-
gnosticerede bgrn i vores regi.

Udseende

Udseendet er ikke meget afvigende, men ndr
man har set mange bgrn med syndromet, be-
meerker man, at de ligner hinanden som sgs-
kende. Ansigtet har ofte et aflangt praeeg med
nedsat mimik, smalle gjenspraekker, let forgget
gjenafstand, bred naeseryg og sma ydre grer
med let afvigende udformning. Flere af ansigts-
treekkene kan ogsd forekomme hos personer
uden syndromet.

Hjertefejl

Der kan forekomme hjertefejl af varierende
svaerhedsgrad hos personer med syndromet. En
storre opgerelse har vist, at de tre hyppigst fore-
kommende hjertefejl i relation til syndromet er
Steno Fallot/Fallot tetralogi, ventrikel-septum-
defekt og afbrudt aortabue (Ryan et al. 1997),
men ogsa andre hjertefejl kan forekomme.

Immundefekt

Som fglge af manglende eller underudviklet
thymus (brissel) hos nogle af bernene kan vari-
erende grader af immundefekt forekomme. Der
menes at veere meget fa personer med 22q11
DS, som har alvorlig immundefekt, men under-
sggelser har vist, at flertallet er mere udsatte for
infektioner i gvre luftveje helt op i bernehaveal-
deren (Oskarsdéttir 2002, Swillen et al. 2000).

Hypocalcaemi

Regulering af kalkbalancen kan veere forstyrret
pa grund af manglende eller nedsat funktion i
parathyroidea (biskjoldbruskKirtlen), hvilket
medfgrer for lavt kalkindhold i blodet. Nogle
mener, dette kan feore til kramper i speedbarns-
alderen. Hos nogle opstar kramper og smerter i
benene i puberteten, hvor der er brug for megen
kalk til den hurtige knoglevaekst.

Motorisk udvikling

Syndromet forarsager ofte en forsinkelse i bor-
nenes motoriske udvikling. Allerede fra spaed-
barnsalderen kan de have sveert ved at indleere
basale bevaegelser pa grund af problemer med
at udvikle tilstraeekkelig styrke, balance og mo-
torisk koordination. Det er ikke usadvanligt, at
de forst lerer at ga uden stgtte i 18-24 mane-
ders alderen. En del af bgrnene har problemer
som felge af nedsat muskeltonus i kroppen.
Den motoriske fortyrrelse kan vedrgre bade
grov- og finmotorikken og vil for nogle bgrns
vedkommende veaere et led i en DAMP-diagnose.

Sproglig udvikling
Forsinket sprogudvikling er et af de almindelig-
ste kendetegn ved 22q11 DS. Ofte begynder
bernene forst at sige enkeltord omkring 2 ars
alderen. Nogle af bgrnene kommer helt op i 3
ars alderen, fgr de begynder at udvikle verbalt
sprog. En undersggelse af to-drige bgrn med
22q11 DS og intet verbalt sprog viste, at den
ekspressive forsinkelse var markant stgrre, end
man skulle forvente ud fra bgrnenes kognitive
niveau (Gerdes et al. 1999).

Scherer et al. (1999) peger pa4, at den sprogli-
ge profil allerede fra et- til to-ars alderen adskil-
ler sig i negativ retning fra jeevnaldrende ikke-



syndrombgrn og bliver gradvist mere afvigende
med alderen. Dette forklares blandt andet med,
at udviklingen af sproglige kompetencer foregar
markant langsommere hos bgrn med syndromet
end hos andre bgrn.

Et gennemgdende faenomen er, at det eks-
pressive sprog er markant mere forsinket end
det impressive sprog. Som talepaedagog er det
vigtigt at vaere opmaerksom pa, at de ekspressi-
ve vanskeligheder kan virke vaerre, end de fak-
tisk er, fordi talen kan vaere sveert forstaelig (jf.
afsnittet »Udtalevanskeligheder).

Som den gvrige udvikling hos bgrn med
22q11 DS kan sprogudviklingen forega i ryk,
hvor der kan ga lengere tid end normalt, for
barnet begynder at seette enkeltord sammen til
to- eller tre-ords saetninger. Herefter kan der
igen gd en lang periode, for barnets saetninger
bliver yderligere nuancerede. Samtidig kan bar-
nets sproglige formden veere svingende afhaen-
gig af, hvordan barnet i gvrigt har det, sa bar-
net pa en god dag taler i fine lange satninger
med god og forstaelig udtale, mens det pa en
darlig dag udtrykker sig med vanskeligt forstde-
lige enkeltord (Golding-Kushner 2001).

Begrnene kan endvidere have pragmatiske
sprogvanskeligheder, hvilket fx ggr det sveert
for dem at forsta og at folge »den rgde trad« i en
samtale, at forsta ironi eller underforstaede
budskaber. En svensk undersggelse af bgrn i
alderen fem til otte ar med 22q11 DS har vist, at
pragmatiske sprogvanskeligheder forekom hos
storstedelen af bgrnene. Problemerne kom saer-
ligt til udtryk ved en forsimplet syntax, korte yt-
ringer samt et lavt indhold af relevant informa-
tion i talen i forbindelse med genforteelling af en
historie (Persson et al. 2003 (b)).

Udtalevanskeligheder
Udtalen hos personer med 22q11 DS er ofte
pavirket af, at der er problemer med det velo-
pharyngeale lukke pa grund af ganespalte,
skjult ganespalte eller CPI (Congenit Palatopha-
ryngeal Insufficiens). Der er kun i sjeeldne til-
feelde sammenfald mellem DS og laebespalte.
Nar der er tale om en utilstraekkelig velopha-
ryngeal funktion, formar man ikke at lukke

godt nok af mellem mund- og naesehule (jf. fi-
gur 1B). Det pdvirker vokalklangen, som bliver
preeget af hypernasalitet/abent sngvl. De konso-
nanter, der kraever trykopbygning i mundhulen
(lukkelydene /p t k b d g/ samt heemmelydene
/f s/, kan ledsages af nasesnork/naseknur el-
ler naesepust. De naevnte konsonanter kan ogsa
realiseres svagere end normalt pa grund af den
darlige trykopbygning.

Figur 1A

Figur 1B

Hos nogle bgrn kan en velopharyngeal insuffi-
ciens medfgre, at barnet forsgger at kompensere
for den darlige trykopbygning ved at danne et
lukke leengere tilbage end utaetheden, typisk i
glottis (glottal kompenserende artikulation, dvs.
kraftigt smaeld med stemmelaberne/en hard
ansats). Barnets ord kommer da mest til at be-
sta af vokaler adskilt af harde ansatser, hvilket
gor talen seerdeles sveer at forsta selv for de
narmeste omgivelser. Netop den glottale artiku-
lation er én af de udtaleafvigelser, som hyppigt
ses hos bgrn med 22q11 DS (Persson et al.
2003(a), Scherer et al. 1999, D"Antonio et al.
2001), og selv hos bgrn uden syndromet krae-
ver afvaenning af glottal artikulation ofte lang-
varige og/eller intensive talepaeedagogiske for-
lob.

I Sverige er der lavet en undersggelse af 54
personer (de fleste var bern) med 22q11 DS,
hvoraf kun 13 procent viste sig at have en god
velopharyngeal funktion (Persson et al.

2003 (a)). De resterende havde velopharyngeal
insufficiens, og i 67 procent af disse tilfaelde var
der abent sngvl i moderat til sveer grad. Persson
et al. sa desuden pa bgrnenes konsonantudtale



i forhold til deres alder. Resultaterne viste, at
bgrnene skulle helt op i 6 ars alderen, fgr
sterstedelen af konsonanterne blev artikuleret
korrekt. Dette set i lyset af, at svenske bgrn
normalt har en fejlfri konsonantudtale i 4 ars
alderen. I den svenske undersggelse indgik og-
sa, hvor forstdelig bernenes tale var, malt pd
hvor let man kunne identificere de ord, det en-
kelte barn sagde. Resultatet af denne del af un-
dersggelsen viste, at lidt over halvdelen af bor-
nene under 10 dr havde naesten konstant ufors-
taelig tale, mens det for dem over 10 dr ikke var
neer sa pafaldende, men forstaeligheden var rin-
gere end forventeligt ud fra aldersnormen.

Nar man vurderer udtalen hos et barn med
22q11 DS, er det vigtigt at veere opmaerksom
p4, at der kan veere store udtalemaessige for-
skelle hos det enkelte barn afthaengig af, om
man tester enkeltord eller sammenhaengende
tale. Desuden kan udtalekvaliteten variere med
barnets gvrige velbefindende, som omtalt i for-
rige afsnit.

Adfaerds- og opmaerksomhedsforstyrrelser

[ visse tilfeelde har bgrn og unge med 22q11 DS
en afvigende opfersel, som af omgivelserne kan
fejltolkes som »darlig opdragelse«. Der er imid-
lertid solid dokumentation for, at bgrnene og de
unge kan have specifikke vanskeligheder ved-
rerende adferd og opmaerksomhed, som det er
vigtigt at have forstdelse for.

Et svensk team har undersggt adferds- og
opmarksomhedsforstyrrelser hos personer med
22q11 DS. Resultaterne for de 62 personer
(heraf 59 bgrn), der pa det tidspunkt var under-
sogt af det svenske team, blev fremlagt af pro-
fessor Gillberg pa en konference i 2002. 23 pro-
cent af de 62 havde autistiske traek, og 39 pro-
cent havde ADHD (Attention Deficit - Hyper-
activity Disorder). Nogle bgrn havde bdde autis-
tiske traek og opmaerksomhedsforstyrrelser, og
sammenlagt havde 50 procent af bgrnene
ADHD og/eller autistiske traek. Cirka 25 procent
af alle bgrn med opmeerksomhedsforstyrrelser
herer ifglge Gillberg til i en inattentiv (altsa ikke
hyper-aktiv) undergruppe; men hos de bgrn
med 22q11 DS, som havde opmarksomheds-
forstyrrelser, var den inattentive type overre-

preesenteret, da den sas hos hovedparten af
bgrnene. Det vil sige, at opmaerksomhedspro-
blematikken i syndromet oftest gav det udslag,
at barnet var passivt, havde svert ved at tage
initiativer, og havde svert ved af egen kraft ek-
sempelvis at komme videre i opgaver.

Det blev ligeledes undersggt hvor mange af
bgrnene, som havde problemer svarende til
DAMP-diagnosen (ADHD + motoriske koordi-
nationsforstyrrelser), hvilket var tilfeeldet for 19
procent af bgrnene.

Det mest opsigtsvaekkende fund i omtalte un-
dersggelse var imidlertid, at en stor del af ber-
nene havde vanskeligheder, som faldt uden for
kendte diagnoser. 75 procent af bgrnene havde
en karakteristisk kombination af problemer
med at komme i gang med aktiviteter, proble-
mer med at opretholde opmeerksomheden og
langsom udferelse af opgaver. Svenskerne kal-
der det, oversat til dansk, smanglende mental
energi«. En del af disse bgrn havde opmaerk-
somhedsforstyrrelser, der passede til ADHD-
diagnosen, men cirka halvdelen af bgrnene med
smanglende mental energi« passede ikke til kri-
terierne for kendte diagnoser.

Andre undersggelser har vist, at der er en
pget forekomst af psykiatriske lidelser hos unge
og voksne med syndromet. Det kan for eksem-
pel dreje sig om angst, depression eller person-
lighedsforstyrrelser, hvoraf skizofreni ofte naev-
nes (Cohen et al. 1999).

Konsekvenser for sociale kompetencer

I ovennaevnte svenske undersggelse fandt man,
at mange af bgrnene havde svert ved at skabe
og vedligeholde sociale kontakter. Dette gjaldt
de bern, som fik diagnoser inden for det autisti-
ske spektrum, men det gjaldt ogsa mange af de
gvrige bern. Niklasson (2002) anfgrer, at en
medvirkende forklaring pa dette kan veere de
ofte staerkt reducerede ansigtsudtryk og emotio-
nelle udtryk, som kan gere det vanskeligt for
omgivelserne at afkode barnets egentlige hen-
sigt i en given situation. Nedsat kommunikati-
onsevne pa grund af sprog- og udtalevanskelig-
heder kan ligeledes have indflydelse pa barnets
sociale kompetencer. Herudover kan mange af
bgrnene have problemer med at forstd selv



simple sociale koder og regler.

Swillen (2001) har blandt andet undersggt
bgrnenes vanskeligheder med sociale relationer
og kommer med konkrete anvisninger pa, hvor-
dan man kan hjelpe bgrnene. Hos forskolebgrn
kan vanskelighederne med adferd og opmaerk-
somhed blandt andet komme til udtryk i deres
leg. De leger ofte alene og ensformigt uden at
udvikle legen som andre bgrn. Interaktionen
med jeevnaldrende kan veere vanskelig blandt
andet pa grund af det manglende initiativ fra
barnet, hvorved andre bern mangler gensidig-
hed i relationen og maske opgiver at lege med
barnet. Barnet kan have brug for guidning i le-
gesituationer, sa det kan leere nogle skabeloner
for lege, som det kan bruge sammen med andre
bern.

Herudover kan bgrnene veere meget person-
og situationafhangige, dvs. at deres funktions-
niveau og praestationer kan svinge overrasken-
de meget afhaengigt af omgivelserne. Nogle
bern kan decideret blive bange for ukendte ste-
der og personer. I sadanne situationer kan det
maske hjaelpe barnet at skabe en genkendelig
struktur med en hgj grad af forudsigelighed. For
de bgrn, som er impulsive og let afledes, kan
det desuden vere gavnligt at forsgge at undga
for mange uvedkommende sansestimuli.

Indleringsvanskeligheder

Det er indlysende, at de mangeartede vanskelig-
heder, som er beskrevet ovenfor, har indflydel-
se pa bgrnenes indlering — bade i skolesam-
menhang og i taleundervisningen. Mange bgrn
med 22q11 DS har indleringsvanskeligheder
bade i forhold til leesning, hvor der typisk er
problemer med laeseforstaelsen, og i forhold til
matematik, hvor bade almindelige regnefaerdig-
heder og problemregning kan give problemer.

I Flandern gar 75 procent af bgrn med 22q11
DS i specialklasse (Swillen 2002). Vi har ikke
nogen opggrelse over skoleplaceringen for dan-
ske bgrn med syndromet, men det er vores ind-
tryk, at stgrstedelen gdr i specialklasse eller pa
specialskole, men der er ogsa nogle, der Klarer
sig i normal klasse eventuelt med ekstra statte.

Nar det geelder 1Q, har stgrre opggrelser vist,
at intelligenskvotienten for personer med 22q11

DS er normalfordelt med et gennemsnit pa 70
(mod befolkningsgennemsnittet pa 100) (Nik-
lasson et al. 2002). Det vil sige, at halvdelen af
alle med syndromet intelligensmeessigt ligger i
den nedre del af normalomradet, mens den an-
den halvdel ligger inden for det omrdde, der de-
fineres som »mild udviklingsheemningx. Intelli-
gensen har vist sig at veere signifikant lavere
hos personer med nedarvet 22q11 deletion end
hos personer, hvor deletionen er nyopstaet
(Swillen et al. 2000).

I den svenske undersggelse (Gillberg 2002)
havde 97 procent af de undersggte personer
haft indleringsvanskeligheder i skolen. Dette
gjaldt ogsa den halvdel af bernene som intelli-
gensmaessigt la indenfor normalomradet. Swil-
len et al. (1999) fandt hos en del af de normalt
begavede bern med syndromet (IQ > 70) en in-
telligensprofil, der minder om, hvad man ser
hos bgrn med »nonverbal learning disability«.
Dette indebaerer en speciel kognitiv profil ved
den psykologiske testning, hvor bgrnenes rela-
tive styrker er auditiv hukommelse, stavning,
enkeltordsleesning og afkodning, mens deres
relative svagheder er motorisk planlegning, vi-
suelle feerdigheder, forstaelse af komplekse
sammenhange, leseforstaelse, regning og ma-
tematik. Bgrnene scorer hgjere pa sproglige del-
prever end pa handleprgverne.

For at sikre et barn med 22q11 DS optimale
indleeringsmuligheder er det af afggrende be-
tydning at have en grundleggende forstaelse
for barnets eventuelle kognitive vanskeligheder.
Det er vigtigt, at ogsa talepaedagogen er op-
merksom pa, at der kan vaere behov for at hen-
vise barnet til en grundig psykologisk udred-
ning, hvor de kognitive ressourcer og svagheder
kortlegges. Efterfolgende kan barnets talepae-
dagog og laerere/speciallerere i samarbejde med
psykologen omseette resultaterne af testningen
til hensigtsmaessige undervisningsstrategier.

Logopaedisk indsats

Idet sammensatningen af bgrnenes vanskelig-
heder varierer meget, er det umuligt at komme
med én opskrift pa, hvordan man underviser
bern med 22q11 DS. Der findes desverre ikke
mange beskrivelser af effekten af logopaedisk



indsats over for disse bgrn. Den folgende be-
skrivelse bygger derfor pa nogle mere generelle
overvejelser.

Hos bade sma og stgrre bgrn kan det veere
ngdvendigt at tilretteleegge undervisningen un-
der hensyntagen til barnets opmaerksomheds-
spandvidde. Golding Kushner (2001) anbefaler
hyppige og korte undervisningsseancer, da
mange af bgrnene har brug for mange gentagel-
ser. Det kan fx vere, at 10 minutters undervis-
ning flere gange om ugen er bedre for barnet
end '/> time én gang pa en uge. Har man kun
mulighed for at tilbyde taleundervisning af leen-
gere varighed end 10 minutter, tilrader Golding-
Kushner, at man giver barnet en pause efter 10
minutters taleundervisning. Alle beskrivelser
peger pa, at intensiv undervisning (dvs. flere
gange per uge) har storre effekt end mere
spredt undervisning, ligesom det er vigtigt, at
hjemmet og/eller barnets paeedagog/leerer ind-
drages, sa barnet dagligt far mulighed for at gve
sig.

Hos bgrn med en markant forsinkelse i den
sproglige udvikling anbefaler vi som regel at ar-
bejde med generel sprogstette for noget andet.
En del bgrn med 22q11 DS kan have gavn af
Tegn Til Tale som stette for den verbal-sprogli-
ge udvikling.

For at afdekke eventuelle pragmatiske sprog-
vanskeligheder kan det vaere ngdvendigt at an-
vende testmetoder eller testmaterialer udover de
almindelige sprogtests. En idé kan veere at ob-
servere og analysere barnets sprogbrug ud fra
en videooptagelse, hvor barnet indgar i en na-
turlig kommunikativ sammenhaeng - fx i en le-
gesituation - med en foraelder eller en paedagog.
De pragmatiske sprogvanskeligheder kommer
tydeligst til udtryk, nar man ser pa helheden i
en samtale — snarere end nar man ser pa isole-
rede satninger.

Mange af bgrnene har som naevnt udtalevan-
skeligheder. Tidspunktet for at pdbegynde trae-
ning af udtalen vurderes individuelt og afhaen-
ger af barnets gvrige sproglige og generelle ni-
veau. Pa dette punkt adskiller bgrn med syn-
dromet sig ikke fra andre bgrn med velopharyn-
geal insufficiens. En darlig velopharyngeal
funktion er ikke en hindring for, at man kan

begynde at leere barnet de korrekte artikulati-
onssteder for konsonanterne. Barnet vil under
alle omstendigheder have brug for undervis-
ningen, idet der ikke sker nogen automatisk
bedring af udtalefejlene ved en taleforbedrende
operation (jf. afsnittet »Kirurgisk behandling«).

Nar vi har set et barn med 22q11 DS til kon-
trol i en af de to lebeganespalte-afdelinger, star
vi altid til radighed for den undervisende tale-
padagog med en faglig dreftelse af muligheder-
ne i taleundervisningen.

Udover undersggelse af barnet og vejledning i
forbindelse med taleundervisning, tilbyder
leebeganespalte-afdelingerne vejledning til bar-
nets foraeldre om de forskellige problemstillin-
ger, som kan optraede i forbindelse med 22q11
DS. Som tidligere naevnt varierer symptomerne
bade i antal og i svaerhedsgrad fra barn til barn,
sa vejledningen er individuel.

Kirurgisk behandling af abent sngvl

Hvis barnets tale er meget pavirket af et velo-
pharyngealt mangellukke, vil man ofte tilbyde
en operation for at bedre taleklangen og gge
muligheden for trykopbygning i mundhulen.
Beslutningen om operation treeffes i laebegane-
spalte-afdelingerne i samrad mellem det tvaer-
faglige team og foraeldrene. Operationen foregar
pa Rigshospitalet og kan for eksempel vaere en
sakaldt sveelglapsoperation. Beslutningen om
operation treeffes som regel forst, efter at vi har
fulgt barnet til kontrol gennem laengere tid og
evalueret den velopharyngeale funktion ved
forskellige undersggelser hos logopaed og are-
naese-halslaege. Der fglges op pa eventuel ope-
ration ved kontrolundersggelser i leebe-gane-
spalteafdelingen. I de fleste tilfeelde vil der blive
brug for efterfglgende taleundervisning for at
give barnet fuldt udbytte af de @ndrede fysiske
forhold. Vi vejleder barnets talepaedagog om
indholdet i taleundervisningen.

Meget tyder pa, at born med 22q11 DS ikke
far sa god effekt af en taleforbedrende operation
som bgrn uden syndromet (Persson et al. 2003
a). Der vil hos mange bern restere en grad af
abent sngvl, selvom barnet har modtaget tale-
undervisning efter operationen. Dette skyldes
formentlig de fysiske forhold i svaelget. Der ses



ofte et bredt og dybt sveelgrum, og hos nogle er
der nedsat bevaegelighed af svaelgmuskulaturen.

I nogle tilfzelde kan operation vaere kontrain-
diceret pa grund af @get operationsrisiko, hvis
barnet er meget hjertesygt, eller hvis der er et
for operationen uheldigt forlgb af blodkarrene i
sveelget. I sa fald ma man forsege at gge talefor-
staeligheden sa meget som muligt ved at arbej-
de med for eksempel nedsat taletempo, gget
kaebeabning med stgrre artikulationsbevagelser
- afhaengigt af hvordan barnets tale er.

Afrunding

Bgrn med 22q11 DS har ofte mange forskellige
vanskeligheder, som har indflydelse pa deres
udvikling. Der kan ikke gives generelle ret-
ningslinier for, hvordan man underviser bgrn
med syndromet, da symptomerne og svaerheds-
graden af dem varierer meget fra barn til barn.
Det er derfor vigtigt at udrede barnet sa godt
som muligt bade med hensyn til sprog og tale
og med hensyn til at kortleegge, hvor barnets
kognitive ressourcer og svagheder ligger. Ud-
redningen er ikke helt ligetil, blandt andet fordi
de sociale og adfaerdsmaessige vanskeligheder
risikerer at spille en afggrende rolle for barnets
deltagelse i testsituationen. Det kan ligeledes
vanskeligggre tolkningen af resultaterne, hvis
barnets tale er svaert forstaelig eksempelvis pa
grund af mange glottale artikulationer og mar-
kant abent sngvl.

Vi opfordrer alle kolleger rundt om i landet til
at kontakte os, hvis I mgder bgrn med vanske-
ligheder, der minder om dem, vi har beskrevet i
artiklen, og I samtidig har observeret barnet
gennem et stykke tid, uden at dette har givet
anledning til at eendre mistanken om 22q11 DS.
Hvis I mgder bgrn, som er diagnosticeret med
syndromet, opfordrer vi jer desuden til at henvi-
se dem til os, hvis de ikke allerede er i vores re-
gi.

Audiologopeed, cand.phil. Helle Albrechtsen,
Ganespaltegfdelingen, Taleinstituttet, Arhus

Audiologopeed, cand.mag. Maria Boers
L@be-Ganespalte Centret, Hellerup

Artiklen er udarbejdet i et samarbejde mellem de to
forfattere, som har lige stor andel i artiklen.

En samlet oversigt over symptomer hos personer med
22q11 DS, kan ses pa hjemmesiden: www.vcfsef.org.
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