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Bakgrund

Detta dokument baserar sig pa publicerade guidelines i Journal of Pediatrics 2011 (1),
European Journal of Pediatrics 2014 (2) och Updated guidelines i Genetics in Medicine
2023. Texten har anpassats efter svenska forhallanden. For mer detaljerad beskrivning
se respektive referens.

For information om nar diagnosen 22gl1-deletionssyndrom kan 6vervagas hanvisas till
Socialstyrelsens databas for sallsynta diagnoser.

Séallsynta halsotillstand. Socialstyrelsen.se.

GeneReviews® - NCBI Bookshelf (nih.gov).

Diagnos faststalls med genetisk analys. MLPA (multiplex ligation-
dependent probeamplification ), gendos-array eller specifik FISH-analys (denna
detekterar inte kring 5 % av fallen).

Utredning och specialistbeddmningar |
samband med diaghos

Blodstatus inklusive differentialrakning.

Immunglobulinnivaer (IgA, IgG, IgM), total IgG med subklasser.
Lymfocytfenotypning.

Lymfocytproliferationtest vid lagt T-lymfocytsantal.

Calcium, Fosfat, PTH, TSH, T3, T4.

Ultraljud njurar for upptackt av singelnjure, cystor, hydronefros.

Remiss till barnkardiolog, bedémning med EKO och EKG.

Remiss till klinisk genetiker, for genetisk vagledning och information om diagnosen.
Remiss till barnneurolog, utvecklingsbedémning och uppféljning.

Stallningstagande till remiss till habiliteringsteam.

Initialt omhandertagande

For barn i nyfoddhetsperioden med okand immunstatus eller svar immundefekt ska
eventuella blodprodukter som ges vara CMV-negativa.

Direkt kontakt med regionsjukhusets barnspecialist i immunologi om laga eller till synes
obefintliga T-lymfocyter.
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https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/

Vaccination

Primar vaccination bor ges enligt det svenska vaccinationsprogrammet, inkluderande
massling-passjuka-réda hund (MPR), aven om T-cell-CD4 ar lagt. Vaccin mot vattkoppor
ges inte om CD4 <200/ml. Undvik BCG. Kontakta regionsjukhusets barnspecialist i
immunolog vid behov.

Medicinsk uppfdljning
Det ar viktigt att barnet har en patientansvarig barnlékare eller barnneurolog. Besok sker
med tata intervall initialt och glesas ut till arliga besok fran 2-3 ars alder.

Genetisk information

Ges vid diagnos och upprepat nar behov uppstar hos familj och vaxande ungdom.
Remiss till klinisk genetiker.

Langd och vikt

Mats var tredje manad upp till 2 ars alder, darefter arligen. Avtagande tillvaxt skall
foéranleda utredning avseende tyreoideafunktion, eventuell GH-brist och bedémning av
nutritionsstatus. Vid behov remiss till barnendokrinolog och/eller dietist. Overvag
esofagus dysmotilitet eller gastroesofageal reflux vid atsvarigheter. Sond eller
gastrostomi kan behoévas for adekvat intag.

Provtagning

Provtagning sker vid arligt lakarbesok och utvidgas vid behov.
Blodstatus med differentialrakning.

Calcium, Fosfat, PTH.

TSH, T3, T4.

Vid behov utreds B-cells eller T-cells funktion.

Syn, ogon
Synen testas vid diagnos. Undersokning avseende brytningsfel och astigmatism vid 3 ars
alder. Vidare undersokning av dgonléakare om indicerat.

Horsel, 6ron

Horseln testas vid diagnos. Gominsufficiens bor bedémas av foniater. Uppféljning
avseende oOkad frekvens av otit eller otosalpingit och eventuellt behov av rér genom
trumhinnan.
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Skelett, leder

Skoliosundersokning vid diagnos, vid 10 till 12 ars alder och vid pubertal tillvaxtspurt. Vid
behov remiss till barnortoped. Ledundersdkning for att upptécka ledvark, stelhet,
svullnad; artrit kan debutera som férsenad motorisk utveckling hos sma barn. Beroende
pa kliniska fynd innefattar utredningen inflammationsmarkorer, autoimmun serologi och
ultraljud. Vid behov remiss till barnreumatolog.

Autoimmuna tillstand

Utreds vid klinisk misstanke.

Neuropsykiatri

Hos barn med 22q11- deletion ses en 6kad forekomst ADHD och autism. | tonaren finns
en Okad forekomst av depressions- och angestproblematik. Hos unga vuxna finns en
Okad risk for psykosinsjuknande. Denna neuropsykiatriska problematik skots ofta av
barnneurolog kopplad till habiliteringsteam. Vid behov bor barnpsykiater konsulteras och
ibland bor barnet eller ungdomen remitteras till barnpsykiatrin for fortsatt
omhandertagande.

Tandvard

Alla barn remitteras till specialiserad tandvard och kan oftast darefter ga over till
regelbunden kontroll i Folktandvarden.

Habiliteringsinsatser

Tidig bedomning av barnets motoriska, sprakliga, sociala och kognitiva utveckling. Om
barnet har en generell utvecklingsférsening skrivs remiss till Habiliteringen.

Spraklig forsening och artikulationssvarigheter bor foranleda kontakt med logoped.
Barnen har ofta en gominsufficiens med 6ppen nasalering. Om sa ar fallet kan
adenoidektomi forsamra artikulering. Sddan operation ska endast 6vervagas efter
utvardering av foniater och éronlékare.

Motorisk forsening bor féranleda kontakt med sjukgymnast eller fysioterapeut och
specialpedagog.

Lindrig Intellektuell funktionsnedséattning férekommer i 6kad omfattning.
Begavningsbeddmning bor darfér genomféras av psykolog, senast infor skolstart.

Alla barn behdver inte kontakt med Habiliteringen initialt. Behov kan uppenbara sig under
forskoleperioden eller ibland inte forran i tonaren. Med foraldrarnas medgivande bor
forskolan/skolan informeras om tillstdndet och de behov som kan uppsta.
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