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« Microdelétion 22g11.2 = maladie génétique
rare

— Du groupe des anomalies du déeveloppement

— Difféerence génétique présente des la conception a
revelation ou effet au cours du développement

« Coordination prise en charge = centre de
reference et de competence maladies rares

centre de référence centre de compétence
maladies rares maladies rares

* Les soins/accompagnement sont
pluridisciplinaires



Organisation de soins maladies rares en France

« 23 Filieres de sante
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TeteCou

WALTORMAATIORS TANE &

COU DERTS

I'ETE COU

Maladies rares de la téte, du cou et des
dents )

Cardiogen
Maladies cardiaques héréditaires

FAVA-Multi

Maladies vasculaires rares avec atteinte

multi systémique

AnDDI-Rares
Anomalies du développement et défi-

cience intellectuelle de causes rares.

FIMATHO

Malformations abdomino~lhonciun

Mala munes et aulo-in-
flammatoires systémiques rares

FIRENDO

Maladies rares endocriniennes

G2M
Maladies héréditaires du métabolisme

MaRIH

Maladies rares immuno-hématolo-
giques

MCGRE

Maladies constitutionnelles rares du
globule rouge et de lérythropoiése

MHEMO

Maladies hémorragiques constitution

Brain Team

Maladies rares 4 expression motrice ou
cognitive du systeme nerveux central

D¢éfiScience

Maladies rares du développement ceré-
bral et déficience intellectuelle

SENSGENE

Maladies rares sensorielles

RESPIFII
Maladies respiratoires rares

V.
MUCO/CFTR

Mucoviscidose et affections liées & une
anomalic de CFTR

FILFOIE

Maladies hépatiques rures de Fenfant et
de ladulte

FILSLAN

Sclérose latérale amyotrophique.
o=

NeuroSphinx

Complications neurologiques et
sphinctériennes des malformations
pelviennes et médullaires rares Y

ORKID

Maladies rénales rares

FILNEMUS

Maladies neuromusculaires

OSCAR

Filiére des maladies rares de l'os et du

cartilage _




Centre competence et reference maladie rare

Coordination sanitaire; transition enfants-adultes; lien avec médico-social,
recherche, enseignement, PNDS, carte urgence, etc...
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Microdeletion 22q11

SYmptomes
Variabilites




Maladie rare

— 1 naissance sur 3000
1nd1v1du
e Etude récente DPNI 1/1000

— 1/100 Foetus avec
malformation « majeure »
comme malformation
cardiaque

— 90-95% de novo (« accident
genetique »)
» 2 type d’anomalies

chromosomique différente

— « classique » plus grave (5 a
10% hérité)

— « plus petite » non détectée
Rar FISH et moins grave 60%
érité d’un parent
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Présentation:

 Atteinte de nombreux

« Cardiaque/rénale
« Endocrinien

* Immunitaire

* Voie hypernasale et

bersonnes avec microdelétion 22q11.2

Brain

Palate

Thyroid gland

Craniofacial
features

organes

Parathyroid gland

Heart

1)

Kidney

Gastrointestinal
system

insuffisance veélaire

- Difficultes

d’apprentissage

* Prise en charge
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multidisciplinaire

Haematological
system

Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS)
Délétion 22g11

Nat Rev Dis Primers. ; 1: 15071. do1:10.1038/nrdp.2015.71.
@ Common

[ Less common

0 Minor
malformations

22911.2 deletion syndrome




Microdelétion 2211 quesaco ?

« Maladie génétique chromosomique
— Microdélétion bras long chromosome 22
— Taille variable = 0.7-3 million de base

Chromosome 22

O

13.0

p arm

P = bras court
Ientromere_ 11.1
- 11.1
11.2 !
121
12.3
q = bras court  qarm
13.1
13.2
. 13.31
‘ 13.32

- LCR22A
L |
- A
T \2\2\q11.2 deletion
T - LCR22D
-

Nat Rev Dis Primers. : 1: 15071. do1:10.1038/nrdp.2015.71.

22911.2 deletion syndrome



Mécanismes de survenue

* Mésappariement chromosomique a la méiose
— Apparition lors de la formation des gametes
— Appariement par les LCR (Low Copy Repeat)

Interchromosomal Intrachromosomal
A D A D
===== —
A D
"] ‘
A D
el
A X X
= e
A D
= ]
Duplication
= = =

Deletion Deletion  Ring chromosome

Nat Rev Dis Primers. ; 1: 15071. do1:10.1038/nrdp.2015.71.

22q11.2 deletion syndrome



Plusieurs microdeléetions 22q11.2

19,000,000 9,500,000 20000000 20,500,000 21,000,000 21,500,000
I
RGCR2 HIRA I8x1 COMI  RINGR CRKL

RGCRE PGCRI4 MRPL40 GNBIL DGCRE DGCRE MED1S SNAP2S
PRODH ISSK2 C22orf39 C2200120 TRMIZA INET4 PHKA AIEMI
GSC2 VED1L IXNRD2 Me-1206* SCARF2 SERPIND! (ZIR1
SLC28A1 COC45 ARVCF KUR22 THAPT
CLICLY CLONS TANGOZ2
SEPTS GP1BE  Mi-185 SLCTA4
RANGP! Mir-649*
ZDHHCE LRRC748
CCoC188
LINCO0896 * Molecular genetics of 22q11.2 deletion syndrome
Mir-1306*
M' Bernice E. Morrow! © | Donna M. McDonald-McGinn? | Beverly S. Emanuel® |
Mir-6816* Joris R. Vermeesch® | Peter J. Scambler”
Pourcentage en individus en fonction de la taille des
o Am J Med Genet. 2018;176A:2070-2081.
deletions




Plusieurs microdeléetions 22q11.2

chr22 (gq11.21-011.23) EEGREe -~ O =) g

A
v N
\)‘\Qy’ «@\5’({0“‘ (gi‘ ‘ty? Qd“ Relevant genes
%19 | | lzo =21| }22' 23 | 2 =25 Position (Mb)
Low Copy Repeats
8 0 LcR22)
- U\ /
Common 22q11.2 deletion Distal 22q11.2 deletions
\ J\. J
Proximal 22q11.2 Central 22q11.2
deletion deletions \

Central 22q11.2 Deletions

Patrick Rump,l* Nicole de Leeuw,2 Anthonie J. van Essen,1 Corien C. Verschuuren-Bemelmans,1

Hermine E. Veeﬁnstra-KnoI,1 Mariél;e E.M. Swinkels,z Wilma Oostdijk,?4 Claudia R;livenkamp,5 . -
Willie Reardon,” Sonja de Munnik,” Mariken Ruiter,” Ayala Frumkin,” Dorit Lev,” Christina Evers, Am ] Med Genet Part A. 9999:1-17.

Birgit Sikkema-Raddatz,” Trijnie Dijkhuizen,' and Conny M. van Ravenswaaij-Arts®



Plusieurs microdeléetions 22q11.2

Classique 3 Mb 86% des individus

FISH probes
Che22 19,000,000 19,500,000 20,000,000 20,500,000 21,000,000 21,500,000
' N\
R2 HIRA TBX1  COMT RTNAR CRKL HICZ
DGCR6 DORI4  MRPLAO GNBIL DGCRS DGCR6L MED1S
1SS C2200f39 C2200f29  TRMT2A ZNF74 PI4KA  ANFM3
GSC2 UFDIL TXNRDZ mir-4761* mir-1286* SERFIND?
£DC45 ARVCF  USP41 KLHL22 THAPT
CLTCL) CORYS TANGOZ  (0OC101927859 PIRX6
SE mir-185%  mir-6816* SLCTA4
RANBP1 mir-649°
ZDHHCS LRRC748
CCDC158
00896*

mir-13 mir-3618*

Typical, LCR2ZA-LCR22D, 3 Mb
— [CRZIA-LCRZZE, 1.5 Mb
LCR2ZA-LCR22C, 2 Mb

LCR228-LCR22D, 1.5 Mb
LCR22C-LCR22D, 0.7 Mb

K/ Nat Rev Dis Primers. : 1: 15071. do1:10.1038/nrdp.2015.71.
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Plusieurs microdeléetions 22q11.2

Moins de symptomes et moins sévere

Non vues par FISH (vue par ACPA) plus souvent hérité
FISH probes
Che22 19,000,000 ﬁsmmo 20,000,000 10,500,000 21,000,000 21,500,000
@/ LCR22A :@ = , LCR228 ft LCR22C LCR22D
DGCR2 HIRA TBX1  COMT RINGR CRKL  fiuc2
CR6 DGCR14  MRPLAO GNBIL DGCRS DGCR6L MED1S
TSSK2 C220ef30  C2200f29 TRMT2A 2N+ PHKA  ANFM3
GSC2 LFDIL TXNRDZ mir-4761% mir-12§(* JERAIND2
CDC45 ARVCF  USP41 KNdL22 THAP?
CLTCL) CLDNS TANGOZ  (OC101%.785 P2RXG
SEPTS mis-185%  mir-6814* SLCTA4
RANBP1 mir-649*
ZDHHCS LRRC 748
CCDC138
LINCO0896*
1,5 Mb mir-1306* mir-361p"
ypical, LCR2ZA-LCR22D, 3 Mb 1
CR2ZA-LCR22E, 1.5 Mb \
LCR22A-LCR22C, 2 Mb ) \ |
2 Mb LCR228-LCR22D, 1.5 Mb\
\ LcRr22¢-1CR22D,0.7 Mb
NatRerDis Pomers 112071 doi10 3038/nrdp.2015.71.

22q11.2 deletion syndrome



Des genes impliqués dans les symptomes

ARTICLE The American Journal of Human Genetics 106, 26-40, January 2, 2020

Complete Sequence of the 22q11.2 Allele in
1,053 Subjects with 22q11.2 Deletion Syndrome
Reveals Modifiers of Conotruncal Heart Defects

FISH probes
Che22 19,000,000 19,500,000 20,000,000 20,500,000 21,000,000 21,500,000
-m——— —
DGCR2 HIRA comr RTNAR HIC2
DGCR6 DGCR14  MRPL4D NBiL DGCRS DGCR6L MED1S
TSSK2 C2200f39 C220cf29  TRMT2A INF74 PI4KA  ANFM3
GSC2 UFDIL TXNRDZ mir-4761" mir-1286" SERFIND?
CDC45 ARVCF  USP41 KLHL22 THAPY
CLTCL1  CLDNS TANGOZ  (OC101927859 P2RX6
SEFTS geglss mir-185* mir-6816* SLCTA4
RANBP1 mir-649*
ZDHHCS LRRC748
CCDC158
LINCOD896*
mir-1306* mir-3618*
Typical, LCR2ZA-LCR22D, 3 Mb
LCR22ZA-LCR22B, 1.5 Mb
LCR2ZA-LCR22C. 2 Mb
LCR228-LCR22D, 1.5 Mb
LCR22C-LCR220, 0.7 Mb
K/ Nat Rev Dis Primers. ; 1: 15071. do1:10.1038/nrdp.2015.71.
4
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Parfois déletion 22q11 associe

a des maladies recessives

19,000,000 19,500,000 20,000,000 20,500,000 21,000,000 21,500,000 Sym ptﬁmes atypiques
L. G licrzzo - chez des personnes
I8x1 COMT RINGR CRXL HIC2 o o
DGCRE DGCR14  MRPLAO GNBIL DGCRE DGCRE MED1S SNAPZ9 avec microdeletion
PRODH ISSK2 C220c139 C220020 TRMIZA INET4 PIHKA AIEMI
GSC2  UFDIL  DXNRD?  Me12e6®  SCARSZ SERPIND!  LZIR! 22a11
SLC28A1 CDC4s ARVCF USSR IHAPT
QI G e bamas Crarm
ey  — anomalies squelettiques
ZDHHCS LRRC748 dermatol 0? %
ccociss PRODH  A-B;(chr2Z18900,287-18924066)  Hyperprolinemia type 1
LINC00896
Mir-1306*
Mi-3618*
Mir-6816*
Balation dsss SLC25A1  A-B(chr22:19,163088-19,166,338)  D2L2AD syndrome
5% [ /-5
2% [ /¢ CDC45  AB(chr22:19.467414-19,508135)  Meier-Gorlin syndrome 7
oo | ¢ ©
4% l IB-D GP1BB  A-B;(chr22:19,705992-19,712.297)  Bernard-Soulier syndrome
1% L 1CD ynoagor ABI2220008631:20053447  MECRCN syndrome
SCARF2  B-C(chr22:20,778,874-20,792,146)  van den Ende-Gupta syndrom
SNAP29  C-D(chr22:21,213,292-21,245501)  CEDNIK syndrome




Il existe quelques corrélations genotype-Phénotype

-CEI N25
- 170 Mb 120 Mb 190 Mb \
[CTexa ] / [Lexe] lwlll\l
= Hge RN g S ¥ x 3
T I LI
TDR
. N

1110 / Garda / Rauch

Genotype-phenotype correlation in 22q11.2
deletion syndrome

Michaelovsky'?, Amos Frisch'*”", Miri Carmel?, Miriam Patya'?, Omer Zarchi'?, Tamar Green'**,

Michaelovsky et al. BMC Medical Genetics 201 2, 13:122 iaselvanagaite™*, Abraham Weizman'#® and Doron Gothelf'?



Consequences de la déletion 22g11

Developpement du massif cranio-facial et du cou

Nat Rev Dis Primers. ; 1: 15071. do1:10.1038/nrdp.2015.71.

22q11.2 deletion syndrome

c
Otic placode
Craniofacial
Optic neural crest
placode
Pharyngeal Dorsal

arches aorta

Cardiac
neural crest

Mesodermal
core of arches

Patterning the neural crest derivatives during
development of the vertebrate head: insights
from avian studies

Sophie Creuzet, Gérard Couly and Nicole M. Le Douarin

J. Anat. (2005) 207, pp447-459

[7] Diencephalic and anterior mesencephalic NC
I Posterior mesencephalic NC

[IMNC [IrBNC [rSNC [r7 NC
Br2NC [ JraNC [TIr6NC 8 NC



Consequences de la déletion 22g11

< . (ca?;:i::l:ary i = i
Hindbrain sbnormalities) Embryo — Week 5: Migration of the Cardiac Neural Crest
(1AA)

Neural Tube

6th AAA

(PDA) N Cardiac Neural Crest
Y
Defective
neural crest
migration
AorticArch
1st brachial Arteries
arch
(facial
dysmorphism) 2,
Truncus . » et
Thyroid diverticulum arteriosis Developing i D opi
(hypothyroidism) (PTA) R Pulmonar
onotruncus
Pa;:u\“zr:ids "
Lok idi: Descending
i it g sorta
Incidence of chromosome 22q11.2 deletion in individual congenital heart discases
Disease Fetus Neonate
Boudjemline et al* Iserin et al*®
TF 14/100 (14%) 8/31 (26%)
TF + absent pulmonary valve 6/16 (38%) 25 (40%)
TF + pulmonary atresia’ 11/61 (18%) 11/24 (46%)
Interrupted aortic arch 10/22 (45%) 16/18 (89%)*
Truncus arteriosus 9/29 (31%) TN7T (41%)
& Transposition of the great arteries 4/33 (12%) §
seneRaToNz2

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 foetal <<<Adulte
« Pour la majorité réparable chirurgicalement e«
« Anomalies des arc aortiques = trouble

Tét,ralogie de Fallot 20-45%
ﬁg/eesrlteApPuSlgwonalre septum e
Interruption arche aortique 5-20%
Truncus arteriosus 5-10%
Communication atriale/ 10-50%
ventriculaire

Anomalies arc aortique 10%

Congenital heart diseases and cardiovascular abnormalities
in 22g11.2 deletion syndrome: From well-established

knowledge to new frontiers Am J Med Genet. 2018:176A:2087-2098,




Consequences de la déletion 22g11

Innervation cranio-faciale

Souris sauvage

Dev Biol. 2016 January 15: 409(2): 329-342. doi:10.1016/].ydbio.2015.09.024.

Hard to Swallow: Developmental Biological Insights into

Pediatric Dysphagia
Carlson: Human Embryology and Developmental Biology, 4th Edition. Anthony-Samuel LaMantia’ 2, Sally A. Moody* !, Thomas M. Maynard'2, Beverly A.
Copyright © 2009 by Mosby, an imprint of Elsevier, Inc. All rights reserved. Karpinski' 2, Irene E. Zohn® ', David Mendelowitz' 2, Norman H. Lee'?, and Anastas

Popratiloff*2



Velopharyngeal Anatomy in 22q11.2 Deletion Syndrome: A Three-

CO n t r6 les Dimensional Cephalometric Analysis

A Rachel A. Ruotolo, M.D., Nestor A. Veitia, M.D., Aaron Corbin, B.S., Joseph McDonough,

MS. C B. Solot, M.A.. Donna McDonald-McGinn, M.S., Elaine H. Zackai, M.D., Beverly
S.Ema h.D., Avital Cnaan, Ph.D., Don LaRossa, M.D., Raanan Arens, M.D.. and Richard
E. Kirschner, M.D.

PNS =
posterior
nasal spine

E = épiglotte

EEEEEEEEEE

Vue antéro-postérieure  Vue latérale ’ Vue oblique



Consequences de la déletion 22g11

* Problemes velopharynges de la
microdelétion 22q11.2

— Complexe

— Lié a plusieurs phénomenes
* Hypotonie musculaire,

Hypoplasie adénoide,

Platybasie,

Asymetrie des voies aeriennes supeérieures

Anomalies innervation
. Cranial Nerves for Feeding/Swallowing
Neu rologlque Mouse Embryo Human Adult

— DI léger | %‘

— Déclin cognitif

A Oropharyngeal Structures
Infant Adult

Dev Biol. 2016 January 15: 409(2): 329-342. doi:10.1016/j.ydbio.2015.09.024.

Hard to Swallow: Developmental Biological Insights into
Pediatric Dysphagia

Anthony-Samuel LaMantia' 2, Sally A. Moody*!, Thomas M. Maynard'?2, Beverly A.
Karpinski' 2, Irene E. Zohn®', David Mendelowitz'?, Norman H. Lee'?, and Anastas

Popratiloff*2
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« Consequence de ’agenésie ou hypoplasie thymique: si
deletlgn TBX1 . yPOP ymid

— Deéficit immunitaire portant sur la lignée lymphocytaire,
3 immunité humorale plus rarement atteinte sauf deficit en IGA

- — |nfections ORL a répétition, parfois alternance diarrhée/
constipation

— Vaccination : toutes sauf vaccin vivant attenue si deéficit
important

* Consequence de I’hypoplasie parathyroides:

- Hypoparathyrmdle par déficit de sécrétion de PTH: Risque
d’hypocalcemie -> risque épilepsie @ = wua S

k ctor: fl Idymm manftt cohort of

« Consequence de I’hypoplasie thyroidienne ;s sz s

td F

— Hypothyroidie plus fréquente ’" : e e )

regory Marin® | Eric Jeziorski**

Variable immune deficiency related to deletion size in  Am J Med Genet. 2018:176A:2082-2086.
chromosome 22q11.2 deletion syndrome

The impact of hypocalcemia on full scale 1Q in patients with Am J Med Genet. 2018,176A:2167-2171.
22q11.2 deletion syndrome
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Trouble apprentissage sans deficience intellectuelle

Déficience intellectuelle légere(Ql global 70-Qlverbal>Ql
performance)

Troubles des processus cognitifs ViSUO-SPatiaUX e e o |

dans|e syndrome de délétion 22q11.2*

Troubles des fonctions executives( résolution de ,
problemes, planification) Neurodével oppement

et Cognition
Déficit attentionnel

Retard acquisition du lanﬁage altérations articulatoires
et phonétiques liés a la rhinolalie(Insuffisance vélaire)

— Psychomeédiation/travail avec les parents

— Habilite sociale Lospolntscésde apris en rar payatriae
7 a. . .. dansle syndrome de délétion 22q11.2*

— Remediation cognitive

— Relaxation/estime de soi Enjeux psycho-sodaux de | a

transition enfant / adul te

Neurodevelopmental outcome in 22q11.2 deletion syndrome

and management Am ) Med Genet, 2018:176A:2160-21656.

Ann Swillen? | Edward Moss? | Sasja Duijff®



Les pointsclés de la prise en charge psychiatrique
dansle syndrome de délétion 22q11.2*

Troubl es psychiques

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
« Role dans la transition vers troubles psychiatriques

« Symptomes psychotiques (schizophrénie/
apparente) 5-10% des adolescents, 25-40% des
adultes



Parcours de soin et

microdeletions22qiH

27



centre de référence centre de compétence

GUIDE - APFECTION DF L e
=
Bt y s y B
r v S ¥ 4 Protocose National de Diagnostic et de Scins

=

 Princi pe= maladies rares  maladies rares PNDS
— Un diagnostic de préecision permet de connaitre

en partie la trajectoire médicale et éducative
de la personne

— |dentifier les obstacles pour

* Accompagner de U'enfant et de sa famille dans la vie
— A Uécole
— Au travail

* Prévention, éducation thérapeutique

* Traitement symptomatique

 Contourner la difficulté (handicap selon CNSA)



Parcours de soin /vie

Préconceptionnel v
anté-natal

/

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance




Parcours de soin/vie

Préconceptionnel
anté-natal

Obstacle

/

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance




Parcours de soin/vie

Préconceptionnel
anté-natal Obstacles

/

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance




Parcours de soin

Enlever ’obstacle = chirurgie, prévention, ETP

Préconceptionnel I v
anté-natal

/

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance




Parcours de soin

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

Préconceptionnel I v
anté-natal

==

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance




Parcours de soin

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

Préconceptionnel v

A\

e

/

naissance




Parcours de soin

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

La procréation médicalement assistée (PMA)

Insémination artificielle Fécondation in vitre (FIV)
Introduire artficiellement © Stimulation :

e I L
le sperme dans la cavité utérine Maturation des follicules
"me

Préconceptionnel el e Y .
. PMA? - l s /ejm, 1"”'"'* hw«l:mle Q:ke:p’::ndedon /
DPI?. o;;: ‘:' (')v-im / Y ‘\l ;: )
@ “. . | Embryon ’l )

7 Col utéri Ponction atozoide
Follicule j | utérin fotlicutatre : Sperm Ovocyte

D P N ? Ovarien X ~ s:;;:‘é.'. aspiration
( L des follicules O (4] m;m

o
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Parcours de soin

« Parent avec une personne porteuse de la microdélétion 22q11.2
« deécouverte anténatale d’'une malformation cardiaque, autre

Préconceptionnel
anté-natal
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Parcours de soin

« Parent avec une personne porteuse de la microdélétion 22q11.2
« deécouverte anténatale d’'une malformation cardiaque, autre

Préconceptionnel
anté-natal

Accompagnement dans les propositions
- de prise en charge d’un enfant

Age avec microdélétion 22q11

I - Informations sur DPN/DPI/ADN
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Parcours de soin /vie

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

Préconceptionnel v
anté-natal

‘ cnfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance




Parcours de soin /vie

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

Préconceptionnel / , \\y
anté-natal Rassurer les parents/leur parentalite

sur leurs capacité a élever, aider
et aimer ’enfant
Sur les compétences de leurs enfants
Que tout n’est pas gravé dans le marbre sur
le devenir de leurs enfants

K Accompagner la famille /

) 1

‘ cnfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance Informer prise en charge 100%, MDPH

Parcours de soin, prise en charge
meédicale/médico sociale
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Préconceptionnel
anté-natal

/

Parcours de soin /vie

Surveillance médicale
ORL

Immunité

Cardiaque
Croissance/alimentation
etc...

Ecole
Psychomotricité
Orthophonie
Ergothérapie

4%

Protocole National de Diagnostic et de Scins

» PNDS

Enfance Adolescence Adulte « jeune » Adulte « ageé »

naissance




Parcours de soin /vie

Surveillance médicale Ecole
ORL , Psychomotricité
Immunite Orthophonie
Cardiaque Ergothérapie
Croissance/alimentation
Préconceptionnel ||etc... -
anté-natal

® 5O
ﬁ'er? Ablation végétation a proscrire
—

Enfance Adolescence Adulte « jeune » Adulte « ageé »

/
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Parcours de soin /vie

Préconceptionnel
anté-natal

Surveillance médicale
ORL

Immunité

Cardiaque
Croissance/OBESITE
Troubles psychiques
etc...

/

®

— i 1

College/Lycee
Psychomotricité
Orthophonie
Ergothérapie
Activité physique

Protocole National de Diagnostic et de Scins

» PNDS

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance




Parcours de soin /vie

Préconceptionnel
anté-natal

Surveillance médicale
ORL

Immunité

Cardiaque
Croissance/OBESITE
Troubles psychiques
etc...

/

Enfance Adolescence Adulte « jel

College/Lycee
Psychomotricité
Orthophonie
Ergothérapie
Activité physique

nformer sur le risque
cannabis
-> schizophrénie autres trouble

naissance




Parcours de soin /vie

Préconceptionnel
anté-natal

Surveillance médicale
ORL

Immunité

Cardiaque

poids

etc...

Travail/

Milieu ordinaire

FAM/MAS S

Activité physique v
» PNDS

/

sorties/

Travailler

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance




Parcours de soin /vie

Surveillance médicale
ORL

Immunité

Cardiaque

poids

Préconceptionnel etc...

ante-natal

Travail/

Milieu ordinaire
ESAT

FAM/MAS

Activité physique

o

.|
Travailler

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

tatut travailleur handicape si
necessaire

Attention pas possible pendant des




Parcours de soin /vie

Préconceptionnel
anté-natal

Surveillance médicale
ORL

Immunité

Cardiaque

poids

etc...

Travail/

Milieu ordinaire
ESAT

FAM/MAS
Activité physique
sorties

/

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

naissance



Parcours de soin /vie

Surveillance médicale || Travail/
ORL Milieu ordinaire
Immunité ESAT =
Cardiaque FAM/MAS e
, , poids Activité physique I
Preconceptionnel otc... iiliiiii » PNDS
anté-natal

Enfance Adolescence Adulte « jeune »Adulte « agé »

Prévenir déclin cognitif
Orthophonie, stimulation cognitive
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Recommandation prise en charge

Practical Guidelines for Managing Patients with 22q11.2 R
Deletion Syndrome 7S E_—

JRNAL OF PEDIATRICS « www.jpeds.com

Table 1. Recommended assessments for 22q11.2 deletion syndrome™
At Infancy Preschool age School age Adolescence Adulthood
Assessment diagnosis (0-12 months) (1-5 years) (6-11 years) (12-18 years) (>18 years)
lonized calcium, parathyroid hormone' w w w w w w
Thyratropin (thyroid-stimulating hormone)' w w - - P
Complete blood cell count and - % - % % -
differential (annual)
Immunologic evaluation® - o o
Ophthalmology v -
Evaluate palate® v v v
Audiology » % - v
Cervical spine (>age 4 years) o
Scoliosis examination - - -
Dental evaluation - - - -
Renal uitrasound '
Electrocardiogram w v
Echocardiogram -
Development** » » -
School performance - -
Socialization/functioning - v - v w v
Psychiatric/emotional/behavioral'' - - - v -
Systems review v v w % w %
Deletion studies of parents v
Genetic counseling’’ » o v
Gynecologic and contraceptive services % -
- J




