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Children with the 22q11.2 Deletion Syndrome

Making learning fit the needs of the child.
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DDonna Cutler-LandSman 22qll2 Deletion Advocacy

The 22q11.2 deletion syndrome (alse known as Vele Cardio Facial Syndrome and DiGeorge ) affects 1 in 1000
students, yet most educators and physicians remain unaware of the unique learning needs of these children. Itis a
relatively newly recognized condition, but over 20 years of research has greatly enhanced our understanding of
how to best meet the needs of students impacted by it. The genetic test to identify the syndrome has only been
available since 1994, so older adults may have no idea that they have this genetic disorder. There is a wide
variability in the syndrome, but almost all children affected need very specialized educational programs to make

Qﬂgress academically. Donna Cutler-Landsman is an author and educator with 35 vears of classroom
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Cutler-Landsman Consulting
Special fducation Solutiona
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e Charakterystyczne
cechy fenotypowe

» Najczestszy zespot
genetyczny ~1:1000
urodzonych dzieci

Zespot Downa
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Zespot DiGeorge’a — troche historii

e Prof. Angelo M. DiGeorge
e Ur. 15.04.1921, zm. 11.10.2009 .
* Pediatra endokrynolog

e W 1982 — stwierdzono
wade genetyczng u dzieci
z Zespotem Digeorge’a




Z uwagi na bardzo réznorodne i zmienne w nasileniu objawy zespo6t ten byt
na przestrzeni lat obserwowany i opisywany przez wielu naukowcow, co
pociggneto za sobg niekonsekwencje w nazewnictwie:

o Zespot/Anomalia DiGeorge’a (DGS — skroét z ang.
DiGeorge Syndrome)

o Zespot Podniebienno-Sercowo-Twarzowy (VCFS — Velo
Cardio Facial Syndrome)

e Zespot Shprintzen’a

e CATCH22 (Cardiac Defect, Abnormal Facies, Thymic
Hypoplasia, Cleft Palate, Hypocalcemia, Chromosome 22)

o Zespot Sedlackova
o Zespot Caylor’a (Caylor Cardiofacial Syndrome)

o Zespot Takao/CTAFS (Conotruncal Anomaly Face
Syndrome)

o Zespot Deleciji 22911.2
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Zespot DiGeorge’a- Penetracja |

ekspresja

e Czestosc¢ wystepowania ~1:2000 zywo urodzonych
dzieci — najczestszy po Zespole Downa

e 180 réznych cech klinicznych zaobserwowano u
pacjentow z delecja

e Choroba cechuje sie petng penetracja oraz bardzo
zmienna ekspresja.

Petna penetracja oznacza, ze kazda osoba z delecja
bedzie miata pewng ilosC objawow, lecz sg one
niesamowicie roznorodne (zmienna ekspresja).
Niektorzy mogg posiadac niewielkie cechy dysmorfi
twarzy, podczas gdy inni bedg mieC ztozone wady
serca, niedobory odpornosci itd.
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Zespot DiGeorge’a

e 40 genow w obrebie delecji (85% pacjentow) - 3 Mpz
* 10% odziedziczone od jednego z rodzicow

* Nosiciel delecji ma 50% szans na przekazanie
delecji swoim dzieciom

e Bardzo zroznicowany obraz kliniczny pacjentow,
nawet w obrebie rodziny
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Badania genetyczne

* Diagnostyka zespotu opiera sie na badaniu
technikami :

FISH , MLPA lub mikromacierzy

» Klasyczna metoda oceny kariotypu NIE wykrywa
delecji

* W Polsce badania genetyczne w kierunku
mikrodelecji 22q11.2 sg mozliwe do wykonania w
wiekszosci osrodkow prowadzgcych Poradnie
Genetyczng

* Po potwierdzeniu delecji u dziecka nalezy zbadac
rodzicow!!!
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Overview
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Najczestsze cechy kliniczne obserwowane w
Zespole Delecji 22911

* Wrodzone wady serca — 76% - 82% chorych —
stanowig gtowng przyczyne smierci dzieci z Zespotem

> Tetralogia Fallota (TOF) 22%

> Przerwany tuk aorty (IAAtyp B) 15%

> Ubytek przegrody miedzykomorowej (VSD) 13%

> Wspolny pien tetniczy (TAC) 7%

» Ring naczyniowy 5%

> Ubytek przegrody miedzyprzedsionkowej (ASD) 3%
> VSD/ASD 4%

» Pozostate (w sumie) 4%




Cechy dysmorfii twarzy

mate, nisko osadzone
ma’fzoW|_ny uszne, zrotowarg
Ku tytowi

mate usta, cienkie wargi
Waskie szpary powiekowe

szerzej rozstawione oczy
(hiperteloryzm)

podtuzna twarz

u noworodkow nos Jest zwykle
dtuzszy niz ,,typowy z lekko
-przytepionym” koncem (w
poOzniejszym okresie staje sie
bulwiasty), czasem
niedorozwoj skrzydetek nosa

mata, ku tytowi cofnieta
zuchwa (potencjalne
problemy ortodontyczne)
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Nieprawidtowosci podniebienia

e rozszczep wargi lub/i podniebienia

e rozszczepiony, podwojny jezyczek

e rozszczep podsluzéowkowy podniebienia

* wysokie, gotyckie podniebienie

* bardzo rzadko — rozszczep catkowity podniebienia

e Zaburzenia wynikajgce z rozszczepow podniebienia
dotyczg funkcji ssania, potykania, oddychania i mowy.

» Zwiekszona jest sktonnosc¢ do stanow zapalnych
gardta, uszu i gornych drog oddechowych, w zwigzku
z tym u tych dzieci czesciej dochodzi do niedostuchu.




Zaburzenia endokrynologiczne

* Niedoczynnosc przytarczyc - powodujgca
niedobor wapnia (hypocalcemia)

* Niedoczynnosc tarczycy — powoduje niedobor lub
brak hormonu wzrostu




Inne dolegliwosci

* Nieprawidtowosci grasicy i zaburzenia
Immunologiczne —

> Brak lub niedorozwqj grasicy powoduje spadek
catkowitej liczby krgzgcych limfocytow T, komorki te
odpowiadajg za reakcje obronne organizmu, co
skutkuje:

o czestymi zakazeniami gérnych i dolnych drog
oddechowych

o przewlektym zakazeniem ucha srodkowego (u 75%
pacjentow), co moze prowadzi¢ do zaburzen stuchu.

» Czesciej wystepujg takze predyspozycje do schorzen
autoimmunologicznych
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Inne dolegliwosci

e Uposledzenie stuchu wynika z przewlektego
zapalenia ucha srodkowego oraz wad budowy
ucha srodkowego.

e Zaburzenia okulistyczne
e Zaburzenia potykania/zywienia

o Problemy z poruszaniem miesniami podniebienia
miekkiego oraz z ich prawidtowym napieciem
mogg powodowac:

o cofanie sie pokarmu ptynnego do nosa.

o trudnosci w ssaniu

o W poruszaniu jezykiem.
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Inne dolegliwosci

Osrodkowy Uktadu Nerwowy: przepuklina oponowo — mézgowa,
niedorozwqj lub zanik mézdzku, nieprawidtowosci naczyn
mozgowych, torbiele mozgu, wodogtowie

Uktad moczowo — ptciowy: Brak lub niedorozwoj nerek, nerka
zdwojona, torbielowatosc nerek, spodziectwo i wnetrostwo u
chtopcow

Uktad pokarmowy: zarosniecie przetyku, wady odbytu,
nieprawidtowy zwrot jelit

przepuklina przeponowa, przepuklina pepkowa

Uktad kostno — stawowy: stopa konsko-szpotawa, ptaskostopie,
wielopalczastosc, palce zrosniete, obecnosc trzech paliczkow w
obrebie kciuka, brak kosci promieniowej, skolioza, nieprawidtowe
Kregi i zebra, krotka szyja, przedwczesne zarosniecie szwow
czaszkowych, dtugie, waskie palce zwezajgce sie ku koncowi




e Kardiolog

e Endokrynolog
e Immunolog

e Laryngolog

e Okulista

e Ortopeda
 Reumatolog
e Chirurg

e Urolog

Lekarze specjalisci

Pulmonolog
Hematolog
_ogopeda/foniatra
Gastrolog
Neurolog
Psychiatra
Psycholog
Genetyk
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Zaburzenia rozwoju intelektualnego

e Sprawnosc intelektualna dzieci z mikrodelecja
22q911.2 moze byc¢ prawidtowa ale najczescie]
wystepuje opoznienie w stopniu lekkim

e trudnosci w uczeniu (zaburzenia myslenia
abstrakcyjnego, rozumienia czytania i liczenia)

* nadpobudliwosc psychoruchowa




Zaburzenia mowy

e Opdzniony rozwoj mowy — bardzo wazna terapia!
— Im wczesniej tym lepigj

e Zmiany w tworzeniu dzwiekow, spowodowane
przez jezyk lub inne czesci jamy ustnej, aby
zrekompensowac przeptyw powietrza do nosa — u
dzieci z rozszczepem podniebienia.

* Problemy z koordynacjg motoryczng lub ruchowg
-zaburzenia mowy, jgkanie

* MOWa N0SOWa




Zaburzenia psychotyczne
(60% pacjentow)

Schizofrenia (30% - nawet do 42% pacjentow) (2% osb6b chorych
na schizofrenie to nosiciele delecji 22q911)

Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD — do 50% pacjentow)
ADHD (37,%) (2-6% ogolna polulacja)
Zaburzenia koncentracji

Zaburzenia nastroju

Depresja

Zaburzenia lekowe (fobia spoteczna) Affective
Dysregulation
17-64%
ASD
Anxiety e
Disorders
23-53% 20% 8%
Psychotic
Disorder

ADHD : 20-30%

36%
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Psychotic Disorder/
Schizophrenia
Psychotic Symptoms

Rate of Psychiatric Disorders (%)

Childhood Adolescence Young Adulthood Adulthood
Age

The 22q11.2 Deletion Syndrome as a Window into Complex Neuropsychiatric
Disorders Over the Lifespan. Jonas RK1, Montojo CA2, Bearden CE3. Biol
\__ Psychiatry. 2014 Mar 1;75(5):351-60
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Rozw0j dzieci z Zespotem Delecji
22011

« KAZDE DZIECKO JEST INNE!

> Przechodzg przez te same etapy rozwoju ale z
opo6znieniem czasowym (60% dzieci )

» Rozwoj sity miesniowej — opdznione lezenie na brzuchu,
raczkowanie i chodzenie (18-24 miesigc zamiast 12)

» Koordynacja ruchowa

> Terapia ruchowa u dzieci z delecjg 22q powinna zaczynac
sie od 2 miesigca zycia dziecka

> Pierwsze stowa w wieku 2-3 lat (opozniona mowa u 85%
pacjentow)

» Nie istnieje jeden wzorzec zachowania dla dzieci z delecjg

» Utrudnione okazywanie emocji — niskie napiecie miesni
twarzy
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Rozw0j dzieci z Zespotem Delecji
22011

Zalecane jest posytanie dzieci z delecjg do szkot z dzieCmi
zdrowymi — co pozwala na prawidtowa socjalizacje dzieci

Ze wspomaganiem dodatkowym jesli potrzebne-
Szczegolnie jesli chodzi o przedmioty sciste —
MATEMATYKA

Muzyczne uzdolnienia

Problemy z komunikacjg niewerbalng
Zaburzenie emocji spotecznych
Zaburzone zdolnosci adaptacyjne
Zaburzenia nastroju

Zajecia pozaszkolne takie jak sport druzynowy, zajecia
tematyczne grupowe
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Dorosl

e Schizofrenia
e Depresja

e Znaczne zaburzenie funkcjonowania u ponad
/5% dorostych z 22911DS

* U 0SOb starszych obserwuje sie wczesne
wystgpienia choroby Parkinsona.
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Mark your Calendars for the Eighth Annual 22q at the Zoo for
Sunday May 20th, 2018




