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Sjældne-landskabet

• To landdelscentre

– Center for Sjældne 
Sygdomme, AUH & RH
• Helhedsorienteret indsats

• Højt specialiserede 
funktioner
– Specialafdelinger

• Organspecifik



22q11 deletions-syndrom

• 1:4.000

• Tidligere benævnelser
– DiGeorge syndrom 

– CATCH 22

– Shprintzen syndrom

– Velo-Cardio-Facialt syndrom

– Conotruncal Anomalies-Face 
syndrom



Hvad karakteriserer sjældne sygdomme?

• Ofte arvelig/genetisk
– omtrent halvdelen debuterer i barnealderen

• Kroniske
– de fleste kan ikke helbredes

– kan være fremadskridende og med kortere livslængde

• Komplekse
– ofte symptomer fra mindst 2 organsystemer, og dermed behov for 

indsats fra flere specialer

• Diagnostik og behandling kan være kompliceret

• Velkoordineret indsats nødvendig
– tværfaglig

– multidisciplinær



Kompleks fænotype

• Meget variabel

• 180 symptomer og 
misdannelser 
beskrevet

– Somatik

– Kognition

– Adfærd & psyke

• Ingen obligatoriske 
fund

Mc Donald-McGinn & Sullivan. Medicine 2011 Goldmuntz. Clin Perinatol 2005;32:963-978





En genetisk sygdom



22q11.2 deletion



22q11.2





En arvelig sygdom

• Lige hyppigt hos 
begge køn

• 85 % nyopståede

• 15 % arvet fra mor 
eller far



Det normale hjerte



22q11 ds

• Medfødt hjertefejl 
hos 75%
– Steno-Fallots tetralogi

– Truncus arteriosus

– Afbrudt aortabue

– VSD 



Medfødte hjertefejl





Forekomst af 22q11ds ved 
medfødt hjertefejl

• Medfødt hjertefejl i 
DK, 2002-2008

– I: 8,6 ud af 1.000

– P: 2.500 nyfødte

• 22q11 hos 2%

– VSD

– Fallot’s tetralogi

– Coarctatio

– Truncus arteriosus

Agergaard et al. Am J Med Genet 2012



Immundefekt

• Thymus mangler 
eller er lille (hos 
50%)

• Høj forekomst af 
abnormt 
immunapparat

– T-celle defekt

• Klinisk 
immundefekt hos 
ret få

• Vaccinationer



Immunapparatet

• Blodprøver
– Lymfocytter

– Antistoffer

– Effekt af vaccine



Autoimmun sygdom

• 10 %

– ITP 4 %

• Lavt antal blodplader

– Lavt stofskifte

– Gigt

– Cøliaki

• glutenallergi

Tison et al. J Allergy Clin Immunol 2011;128:1115-16



Hypocalcæmi (lavt kalk)

• Hos 50%

– Sitren

• Abnorm 
parathyroidea-
funktion

• Nyfødte

– Kramper

• Sjældent kronisk

• Intermitterende

– Akut sygdom

– Pubertet

– Graviditet



Behandling af lavt kalk

• Behandling

– Kalk

• 600 – 1200 mg/dag

– D-vitamin

• 10 – 20 µg

• Evt aktiveret D-
vitamin

– Magnesium

– Motion



Ganen

• Ganeanomalier

– Veloinsufficiens
60%

• Nedsat lukke

• Nedsat 
bevægelighed

– Submukøs eller 
isoleret ganespalte

• 14-32 %

• Vanskeligheder

– Die/spise

– Synke

– Udtale (hypernasal)



Ganen





Ganefunktion



Sprog & tale

• ganespalte, 
ubevægeligt 
ganesejl

• ”åbent snøvl” 
(hypernasal tale)

• forsinket sprog og 
sprog-forståelse



Taleforbedrende operation



Tænder



Vækst

Habel et al. Am J Med Genet 2012.



Hovedomfang

Habel et al. Am J Med Genet 2012



Ansigtstræk

McDonald-McGinn & Sullivan. Medicine 2011



Ansigtstræk

Bassett et al. J Pediatr 2011

Kobrynski & Sullivan. Lancet 2007



Ydre øre



Hørelse

Zarchi et al. J Pediatr 2011;158:301-306

• Omkring 50 % har 
let nedsat hørelse

– Konduktivt

– Perceptivt

– Høreapparat



Urinveje

• Urinvejsmisdannelser 
hos 30%

– Ensidigt manglende 
nyreanlæg

– Misdannede nyrer

– Dobbeltanlæg

– Kønsorganer

• Non-descensus 7 %



Nyrer



Indlæring, adfærd og psyke

• Mennesker med 22q11ds har en distinkt, 
men dynamisk og udviklende kognitiv, 
adfærdsmæssig og social fænotype



IQ



IQ

Roizen et al. J Dev Behav Pediatr 2007;28:119-24



Tidlige milepæle

Roizen et al. J Dev Behav Pediatr 2007;28:119-24



Tidlige milepæle

Roizen et al. J Dev Behav Pediatr 2007;28:119-24





Psykiatri

• Hos 10 – 30 % 
afhængig af alder

• Børn
– ADD

• 5-45 %

– ASD
• 25-50%

– Angst
• 20-50 %

– OCD
• 4-33 %

• Unge og voksne
– Angst

– Depression
• 12 %

– Bipolære lidelser
• 64%

– Schizofreni
• 10-30 %

• 1-2% af alle med schizofreni



Adfærd og psykiatri

• ADHD 3-46% • ASD 20-50%

– Sky

– Tilbageholdende

– Behov for rutiner

– Stereotyp adfærd

– Social afkodning og 
interaktion

– Sociale regler





Glaser et al. J Am Acad Child Adolesc Psychiatry 2010





Mistanke om 22q11ds –
hvornår?

Kobrynski & Sullivan. Lancet 2007



Olesen et al. Ugeskr Læger 2010



Mere viden

• www.22q11.dk 

• https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1523/

• https://www.sundhed.dk/sundhedsfaglig/laegeha
andbogen/sjaeldne-sygdomme/sjaeldne-
sygdomme/deletion-syndrom-22q11/

• www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed

• www.ncbi.nlm.nih.gov/omim

• www.orpha.net

• www.sst.dk/publ/publ2001/handicap

• http://sjaeldnediagnoser.dk/national-strategi/

• Center for Sjældne Sygdomme, AUH & RH
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