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Organisation offre soins 
sanitaire



Organisation du parcours de soins sanitaire

• Microdélétion 22q11.2 = maladie génétique 
rare 
– Du groupe des anomalies du développement 
– Différence génétique présente dès la conception a 

révélation ou effet au cours du développement 
• Coordination prise en charge = centre de 

référence et de compétence maladies rares 

• Les soins/accompagnement sont 
pluridisciplinaires



• 23  Filières de santé 
maladies rares 

• Filière AnDDI-rare

Organisation de soins maladies rares en France



Centre compétence et référence maladie rare  
et micro délétion 22q11

Coordination sanitaire; transition enfants-adultes; lien avec médico-social,  
recherche, enseignement, PNDS, carte urgence, etc…

http://anddi-rares.org/annuaire/centres-de-reference-et-de-
competences.html
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Microdélétion 22q11 
Symptômes  
Variabilités 



Présentation: personnes avec microdélétion 22q11.2

• Maladie rare 
– 1 naissance sur 3000 

individu 
• Étude récente DPNI  1/1000 

– 1/100 Fœtus avec 
malformation « majeure » 
comme malformation 
cardiaque 

– 90–95% de novo (« accident 
génétique ») 
• 2 type d’anomalies 

chromosomique différente 
– « classique » plus grave (5 à 

10% hérité) 
– « plus petite » non détectée 

par FISH et moins grave 60% 
hérité d’un parent



• Atteinte de nombreux 
organes 

• Cardiaque/rénale 
• Endocrinien 
• Immunitaire 
• Voie hypernasale et 

insuffisance vélaire 
• Difficultés 

d’apprentissage 

• Prise en charge 
multidisciplinaire

Présentation: personnes avec microdélétion 22q11.2



Microdélétion 22q11 quesaco ?

• Maladie génétique chromosomique 
– Microdélétion bras long chromosome 22 
– Taille variable = 0.7–3 million de base 

P = bras court

q = bras court



Mécanismes de survenue

• Mésappariement chromosomique à la méiose 
– Apparition lors de la formation des gamètes 
– Appariement par les LCR (Low Copy Repeat)



Plusieurs microdélétions 22q11.2

Pourcentage en individus en fonction de la taille des 
délétions



Plusieurs microdélétions 22q11.2



Plusieurs microdélétions 22q11.2

Classique 3 Mb 86% des individus 



Plusieurs microdélétions 22q11.2

1,5 Mb

2 Mb

Moins de symptômes et moins sévère  
plus souvent héritéNon vues par FISH (vue par ACPA)



Des gènes impliqués dans les symptômes



Parfois délétion 22q11 associé à des maladies récessives

Symptômes atypiques 
chez des personnes 
avec microdeletion 
22q11

Craniosténose, imperforation anale,  
anomalies squelettiques, 
dermatologiques



Il existe quelques corrélations génotype-Phénotype



Conséquences de la délétion 22q11 
Développement du massif cranio-facial et du cou



Conséquences de la délétion 22q11 
Développement cardio-vasculaire

 The genetic basis of conotruncal heart defects: the chromosome 22q11.2 deletion. In: Heart 
Development, Rosenthal, N, Harvey, R (Eds), Academic Press, 1998.



Malformations cardiaques

• Fréquence = tout confondu 48% gradient fœtal <<<Adulte 
• Pour la majorité réparable chirurgicalement 
• Anomalies des arc aortiques = trouble

Tétralogie de Fallot 
Atrésie pulmonaire septum 
ouvert APSO 

Interruption arche aortique 

Truncus arteriosus 
Communication atriale/
ventriculaire 
Anomalies arc aortique



Conséquences de la délétion 22q11 
Innervation cranio-faciale

22q11Souris sauvage



Disproportion vélopharyngée

Contrôles

22q11.2

PNS = 
posterior 
nasal spine

E = épiglotte

Vue antéro-postérieure Vue latérale Vue oblique



Conséquences de la délétion 22q11 
Problèmes vélopharyngés

• Problèmes vélopharyngés de la 
microdélétion 22q11.2 
– Complexe 
– Lié à plusieurs phénomènes 

• Hypotonie musculaire, 
• Hypoplasie adénoïde,  
• Platybasie,  
• Asymétrie des voies aériennes supérieures 
• Anomalies innervation 
• Neurologique 

– DI léger 
– Déclin cognitif



Immunité/Endocrinologie

• Conséquence de l’agénésie ou hypoplasie thymique: si 
délétion TBX1 
– Déficit immunitaire  portant sur la lignée lymphocytaire, 

immunité humorale  plus rarement atteinte sauf déficit en IGA  
– Infections ORL a répétition, parfois alternance diarrhée/

constipation 
– Vaccination : toutes sauf vaccin vivant atténué si déficit 

important 
• Conséquence de l’hypoplasie parathyroïdes: 

– Hypoparathyroïdie par déficit de sécrétion de PTH: Risque 
d’hypocalcémie -> risque épilepsie 

• Conséquence de l’hypoplasie thyroïdienne: 
– Hypothyroïdie plus fréquente



Neuro-développement cognitif

• Trouble apprentissage sans déficience intellectuelle 

• Déficience intellectuelle légère(QI global 70-QIverbal>QI 
performance) 

• Troubles des processus cognitifs visuo-spatiaux 

• Troubles des fonctions exécutives( résolution des 
problèmes, planification) 

• Déficit attentionnel 

• Retard acquisition du langage , altérations articulatoires 
et phonétiques liés à la rhinolalie(Insuffisance vélaire) 
– Psychomédiation/travail avec les parents 
– Habilité sociale 
– Remédiation cognitive 
– Relaxation/estime de soi



Neuro-développement cognitif

Trouble de la cognition sociale 

• Trouble du traitement de l’information sociale 
pour reconnaitre et comprendre les intentions 
d’autrui  (intention, empathie, reconnaissance des 
émotions faciales) 

• Retrait social et difficultés d’adaptation 
• Rôle dans la transition vers troubles psychiatriques 
• Symptômes psychotiques (schizophrénie/

apparenté) 5-10% des adolescents, 25-40% des 
adultes
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Parcours de soin et 
microdélétion  22q11



Parcours de soin/santé

• Principe= 
– Un diagnostic de précision permet de connaitre 

en partie la trajectoire médicale et éducative 
de la personne  

– Identifier les obstacles pour 
• Accompagner de l’enfant et de sa famille dans la vie 

– À l’école 
– Au travail 

• Prévention, éducation thérapeutique 
• Traitement symptomatique 
• Contourner la difficulté (handicap selon CNSA)

PNDS



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »



Parcours de soin/vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Obstacle



Parcours de soin/vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Obstacles



Parcours de soin

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Enlever l’obstacle = chirurgie, prévention, ETP



Parcours de soin

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Contourner l’obstacle = orthophonie, ergothérapie,etc. ..



Parcours de soin

Préconceptionnel

Parent avec une personne porteuse de la microdélétion 22q11.2

Age
naissance



Parcours de soin

Préconceptionnel

Parent avec une personne porteuse de la microdélétion 22q11.2

Age
naissance

?

PMA? 
DPI? 
DPN?

DPN

DPI



Parcours de soin

• Parent avec une personne porteuse de la microdélétion 22q11.2 
• découverte anténatale d’une malformation cardiaque, autre

Age
naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal



Parcours de soin

• Parent avec une personne porteuse de la microdélétion 22q11.2 
• découverte anténatale d’une malformation cardiaque, autre

Age
naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Accompagnement dans les propositions  
- de prise en charge d’un enfant 
avec microdélétion 22q11 
- Informations sur DPN/DPI/ADN 
libre circulant



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Dépistage malformations -> chirurgie si nécessaire 
Dépistage hypocalcémie  -> traitement hypocalcémie 
Dépistage trouble oralité -> rééducation précoce



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Dépistage malformations -> chirurgie si nécessaire 
Dépistage hypocalcémie  -> traitement hypocalcémie 
Hypotonie   -> Kiné/psychomotricité 
Dépistage trouble oralité -> rééducation précoce

Rassurer les parents/leur parentalité 
 sur leurs capacité a élever, aider 

et aimer l’enfant 
Sur les compétences de leurs enfants 

Que tout n’est pas gravé dans le marbre sur 
le devenir de leurs enfants 

Accompagner la famille

Informer prise en charge 100%, MDPH 
Parcours de soin, prise en charge 

médicale/médico sociale



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Ecole 
Psychomotricité 
Orthophonie 
Ergothérapie 

PNDS

Surveillance médicale 
ORL 
Immunité 
Cardiaque  
Croissance/alimentation 
etc… 



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Ecole 
Psychomotricité 
Orthophonie 
Ergothérapie 

Surveillance médicale 
ORL 
Immunité 
Cardiaque  
Croissance/alimentation 
etc… PNDS

Ablation végétation à proscrire



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Collège/Lycée 
Psychomotricité 
Orthophonie 
Ergothérapie 
Activité physique

Surveillance médicale 
ORL 
Immunité 
Cardiaque  
Croissance/OBESITE 
Troubles psychiques 
etc… 

PNDS



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Surveillance médicale 
ORL 
Immunité 
Cardiaque  
Croissance/OBESITE 
Troubles psychiques 
etc… 

PNDS

Informer sur le risque du 
cannabis 

-> schizophrénie autres trouble 
psychiatriques

Collège/Lycée 
Psychomotricité 
Orthophonie 
Ergothérapie 
Activité physique



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Travail/ 
Milieu ordinaire 
ESAT 
FAM/MAS 
Activité physique 
sorties

Surveillance médicale 
ORL 
Immunité 
Cardiaque  
poids 
etc… PNDS



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Surveillance médicale 
ORL 
Immunité 
Cardiaque  
poids 
etc… PNDS

Statut travailleur handicapé si 
nécessaire 

Attention pas possible pendant des 
études…

Travail/ 
Milieu ordinaire 
ESAT 
FAM/MAS 
Activité physique 
sorties



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Surveillance médicale 
ORL 
Immunité 
Cardiaque  
poids 
etc… PNDS

Travail/ 
Milieu ordinaire 
ESAT 
FAM/MAS 
Activité physique 
sorties



Parcours de soin /vie

naissance

Préconceptionnel 
 anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « âgé »

Surveillance médicale 
ORL 
Immunité 
Cardiaque  
poids 
etc… PNDS

Prévenir déclin cognitif 
Orthophonie, stimulation cognitive

Travail/ 
Milieu ordinaire 
ESAT 
FAM/MAS 
Activité physique 
sorties





Recommandation prise en charge


