220911- heilkenni

Ingdlfur Einarsson barnalagknir og Tinna Bjork Baldvinsdéttir salfraadingur
Greiningar - og radgj afar stod rikisins

Inngangur

Heilkennid sem fjallad er um hér getur haft margbreytilegamynd. Orsok pess er, eins og
nafn pess bendir til, afar litil arfelling dr litnings 22. Um er ad radda algengasta
arfellingargallann sem fundist hefur i mannlegum erfdabreytileika. Eins og nafngiftin
bendir til er um ad radda Urfellingu alitlu svasdi (microdeletion), svasdi 11q, alengri armi
litnings 22. bessi litla trfelling veldur mismiklum einkennum hjé einstaklingum med
gallann. Ahrif litningagallans gair vida i |ikama einstaklinganna, en kannski helst & efri
hluta |ikamans (hjarta, hélssvaedi, andlit og heila). Ahrifagadir & proskamyndun ymissa
liffarakerfa og ekki sist proska midtaugakerfisins. Birtingarmynd erfdagallans er ansi
breytileg, en reynt verdur ad draga upp heildarmynd hér i pessari grein. Mikilvaegt er ad
gerasér grein fyrir pvi ad galdnast finnast 6ll einkenni hja einum og sama
einstaklingnum, en vert ad hafa fylgikvillalitningagallans i huga vid eftirlit og uménnun
einstaklinga med heilkennid. Mjog mikid hefur verid skrifad um heilkennid & seinustu
arum og pekking eykst jafnt og pétt. | raun er mjog stutt sidan (um 15 &) ad hasgt var ad
greina heilkennid med blddpréfi. Vegna pess ad margir eru med mjog vagy einkenni, pa
eru liklegamargir med pennan litningagalla én pess ad hafa greinst. islenskur
visindamadur og laknir, Sélveig Oskarsdattir, hefur tekid pétt i ritun margra greinaum
efnid og nafn hennar kemur oft upp pegar gerd er leit ad greinum um efnid. Solveig
hefur varid doktorsritgerd um efnid, en hun hefur tekid patt i umfangsmiklum
rannsoknum & einstaklingum sem greinst hafa med heilkennid og busettir eru i Svipj6d.
Studst er vid skrif Solveigar vid ritun pessarar greinar.

Sogulegar vangaveltur og nafngiftir

Fyrstu heimildir um heilkennid eru taldar verafra &rinu 1829, en par lysir laknir
ungabarni sem virdist vanta alveg héstarkirtilinn (thymus gland). Tengsl héstarkirtilsins
vid heilkennid var aftur varpad fram med skrifum barnalagknisins Angelo DiGeorge arid
1965. Hann lysti pa premur ungbornum sem vantadi basdi hostarkirtil og kalkkirtlana.
Heilkenni pessu var pa gefid nafnid DiGeorge-heilkenni (DiGeorge syndrome), og vard
mikilveagt i ad varpaljosi amikilvasgi hostarkirtilsins i starfsemi 6naamiskerfi likamans.
Vegna pess ad kalkkirtlana vantadi i suma einstaklingana fannst hja peim lakkad kalk i
bl6di. Bornin gatu i sumum tilvikum verid med hjartagalla, sérkenni i andlitsfalli og
jafnvel klofinn gom. Arid 1978 lysir Shprintzen sama heilkenni (stundum einnig kennt
vid hann; “ Shprintzen syndrome”), par sem einstaklingarnir eru med hjartagalla, serkenni
i andlitsfalli og ndmserfidleika. Hann nefndi heilkennid, “velo-cardio-facia syndrome”
(VCFS). Ymsar getgatur komu fram & pessum arum um orsok pessa heilkennis, en &rid
1981-1982 fundist tengsl &milli DiGeorge-heilkennis og Urfellingar Ur hlutalitnings 22.
Pad var svo 10 arum sidar sem farid var ad beita meira sérhag dum profum til ad finnasvo
smégerda litningagalla (FISH-prdéfid), ad farid var ad tengja heilkennid i mjog mérgum
tilvikum, pessari litlu Grfellingu & lengri armi litnings 22. | framhaldi af pessari
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uppgobtvun var farid ad tengja oll ofangreind heilkenni saman, enda var oft verid ad lysa
einkennum sem skorudust heilmikid. Eftir petta hefur nokkud verid skrifad um hvada
nafngift eigaad nota fyrir heilkennid, par sem sama fyrirbrigdi hafdi fengid mismunandi
heiti i gegnum tidina; DiGeorge-heilkenni, Shprintzen-heilkenni, “velo-cardio-facial” -
heilkenni og “conotruncal anomaly”. Arid 1993 var lagt til ad ad nota heitid “CATCH
22" (§éabox 1). bettaheiti, CATCH22, pétti ekki henta vel, sérstaklega ekki hja ensku-
madandi |6ndum, par sem hugtak petta hefur skyrskotun til annarra hluta algjérlega
otengt umraaddu hellkenni.

Box 1

=  Cardiac anomaly (hjartagalli)
=  Abnormal facies (sérkennilegt
andlitsfall)
T= T frumuskortur vegnavontunar a
hostarkirtli
=  Cleft palate (klofinn gébmur)
=  Hypocacaemia (lakkun akalki i
bl6di) vegna skertrar kalk-
Kirtlastarfemi
22= litningur 22

Vert pétti ad nefna petta hugtak hér, pvi oft er haagt ad rekast & hugtakid pegar verid er ad
leita ad upplysingum um heilkennid, en i raun hefur verid madt gegn notgun pess. Til
marks um petta pa hefur til daamis heimasida seansku samtakanna um heilkennid breytt
sinni heimasiousl 60 Ur www.catch22.nu i www.22ql11.se. Félagid i Svidpjd heitir po
enn “Foreningen CATCH22", en petta heiti festi nokkud vel ragur hja peim ssensku.

NU er oftast notad heitid “ 22911 deletion syndrome” (sumir nota 22qDS og adrir
22011DS), sem snaramadti yfir a“goda’ isensku, sem 22qg11 urfellinga-heilkennid. Vid
akvadum ad nota fremur stytta Gtgafu af pessari pydingu og pa sem Soveig Oskarsdottir
barnalasknir hefur sett fram i synum skrifum um heilkennid; 22q11-heilkenni. A enskum
heimasidum og ritum ma §a heitid “velo-cardio-facial syndrome” (§abox 2) notad i
miklum madi og reynt er ad nota“DiGeorge syndrome” yfir pa einstaklinga sem eru med
skert 6neamiskerfi vegna skertrar starfsemi hostarkirtils, en pad ber ad taka fram ad ekki
eru alir peirra sem hafa 22q11 urfellingu med skerta starfemi dnaamiskerfisins og
einungis mjog fair med alvarlega énaamisskerdingu.
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Box 2

Velo — (velum) er latneska heitio &
gémnum/pekju (enska; palate) og paer verid ad
vitna pess ad byggingargalli finnist i gébmpaki
(harda og/eda mjuka gémi) munnhols (p.e. i
vefnum sem skilur ad munnhol og nefhol)

Cardio—er latneska heitid a hjarta og visat til
byggingargalli sétil stadar a hjarta.

Facial —latneska heitio andliti. baer verio ad
vitnatil sérkennandi andlitsfall.

Tioni

Nygengi litningagallans er talinn 1:4000, pad er ad segja ad af hverjum 4000 nyfaaddum
einstaklingum greinist ad medaltali 1 med heilkennid. Ef pessar tolur eru yfirfagdar yfir i
islenskar tolur, pa adti um 1 barn ad greinast arlega hér alandi, ad medaltali.

Hvenaar greinast einstaklingar med heillkennid

Pad er afar mismunandi hvenag einstaklingur greinist med 22g11 heilkenni. Greining
getur att sér stad allt fra fésturgreiningu 8 medgongu og upp i ad greinafélk komid vel a
fullordinsar. Astasa pess er st ad einkenni eru misalvarleg og einnig ad fagfolk er
misvel vakandi fyrir einkennum heilkennisins. bad eru helst bdrnin sem greinast med
medfaaddan hjartagalla sem greinast fyrst. A sumum stodum er skimad fyrir heilkenninu
amjog skipulagdan hétt pegar born greinast med &kvednar tegundir medfaaddra
hjartagalla. Pau sem ekki fasdast med hjartagalla greinast oftast sidar. ba er mjog
mismunandi & hvers vegum st greining fer fram. Stundum gerist pad i gegnum
ungbarnagftirlit, pegar athugasemdir berast um fravik i proskaframvindu, eda ef barninu
er visad til taugal askna eda barnal akna vegna annarra einkenna fra taugakerfi. Onnur
greinast vegna sbgu um tidar sykingar og vegna métunarerfidleika. Enn 6nnur greinast
eftir skooun hjatalmeinafradingi og hals- nef- og eyrnalagkni vegna leynds klofins géms.
Folk sem greinist &fullordinsaldri eru stundum foreldrar barna sem greinst hafa med
heilkennid og eru oftast med vagyari einkenni.

Orsok

Eins og fram hefur komid marekja orsok heilkennisinstil litillar drfellingar &lengri armi
litnings 22. Hversvegna pess Urfelling gerist er ekki almennilega vitad, en nokkur svasdi
i genamengi mannsins eru Utsett fyrir Grfellingu af pessu tagi pegar ad frumuskiptingu
kemur. Langoftast (i um 90% tilvika) er um ad ragda nyja stokkbreytingu (de novo) hja
vidkomandi einstaklingi, sem hefur &tt sér stad & kynfrumustigi eda fosturstigi. | faari
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tilvikum (um 10%) erfist heilkennid fra 6dru hvoru foreldri. Ef einstaklingur med
heilkennid eignast barn, pa eru 50% likur & ad barnid erfi litningagallann.

Hlutverk genanna & svaadinu

Flestir einstaklinganna med 22g11 Grfellingu eru med svipada steard svasdis sem vantar.
Svadio er afar |itid og sést ekki i venjulegum smasjarskodunum & litningum. A svasdinu
er um 30 gen. Nokkrir hafaminni arfellingu, en ekki hefur verid synt fram a minni
einkenni hjapeim. Margir eru ad skoda hlutverk pessara gena en pad er 6pekkt i flestum
tilvikum. bad virdist sem ad ferli frumnavid myndun kimboganna (pharyngeal pouches
and arches) fari Ur skordum hja einstaklingum megd litningagallann. Hostarkirtill,
kalkkirtlar, stéru edarnar & hdlssvasdi fra hjarta og nedri hluti andlits eru upprunin fra
pessu frumusvasdi afosturstigi.

Helstu einkenni

Helstu likamlegu kvillar sem finnst hja einstaklingum med 22q11-heilkenni eru
hjartagallar (tioni um 50-70%), tidar sykingar, lagkkad kalk i bl6di, motunarerfidleikar,
klofinn gémur (oftast mjiki gomur) og nokkur sérkenni vardandi andlitsfall. Y msum
6drum likamlegum kvillum hefur verid lyst, en pau einkenni sem nefnd eru hér ad ofan
eru oftast sameiginleg margra einstakling med heilkennid. Medfaaddir hjartagallar
uppgotvast oftast snemma hja bornum, og meira ad segja oft & fésturstigi vegna
markvissrar skimunar fyrir slikum goéllum hér alandi. Peir sem greinast med hjartagalla
greinast sumir hverjir sidar med 22q11-heilkennid. Tidar og alvarlegar sykingar hja
ungabornum, leidir oft til pess ad dnaamiskerfi peirra er skodad og ef visbendingar koma
fram um T-frumubundinn 6naamisgalla, og pa er oftast skimad fyrir 22q11. Ennfremur ef
laskkun kalks i bléoi stafar af vanstarfsemi i kalkkirtlum, paer einnig oftast skimad fyrir
22qg11. Sagaum ad fagda gulpist fra munnholi upp og Ut um nef adti ad leidatil skodunar
ahversu vel mjuki gébmur lokar a milli koks og nefhols. Ef merki um vanstarfsemi &
pessu svaadi og ef sagaer um nefmadgi, pa ber ad hafa22g11 i huga. EKkKki sist ef
proskaéfangar einstaklingsins eru seinkadir. Einkenni namserfidleika og/eda
hegdunarfravika eru oft pau einkenni sem leidatil greiningar hjaeldri einstaklingum.

Heilsufar seftirlit

Laknisfrasdileg medferd er eins og gefur ad skiljamjég mismunandi eftir pvi hvada
fylgikvillar fylgja heilkenninu hja hverjum og einum. Hjartagalla nélagfaera med adgerd
og porf er daavilongu eftirliti i likum tilvikum. Sykingar parf ad medhondla a
videigandi hatt og stundum parf ad gefa métefni (immunoglobulin) i a8 reglulegatil ad
baga upp onaamisskerdingu. Ef 1&gt kalk, pa parf ad auka kalk inntoku. Huga parf ad
matarasdi og veita radgj6f med fasduinntoku ef erfidleikar a pvi svidi. Sum born purfa
timabundid faedugjof um sondu. Haggt er ad lagfeara gdbmgalla med adgerd og mikilvaegt
ad nefkirtlataka sé ekki gerd a bornum med gémgalla. Madt er med ad skoda astand og
starfsemi pvagkerfis/nyrnavid greiningu. Madt er med ad vera vakandi fyrir

g afsofnaamisg ukddémum (t.d. skjaldkirtilsvanda, lidbolgum, glutein-ofnaami), sem
stundum finnast i auknum madi. Mikilvaggt ad fylgjast med §06n og heyrn.
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Sérkenni i Gtliti og andlitsfalli

Pau einkenni sem oftast finnast sameiginlega eru breid nefrét og rinadur nefbroddur, nett
kinnbein, fylling i efri augnlokum (hooded eyelids), |agstasd hringlaga ytri eyru med
dberandi fellingu & efsta brjoski og nettum eyrnasneplum. Lyst er skertum
andlitssvipbrigdum hja einstaklingum med heilkennid. Likamsvoxtur er haegari en
almennt gerist og einstaklingarnir pvi fremur lagvaxnir.

ProsKi

Proskaafangar eru oft seinkadir. Rannsoknir hafa synt ad um helmingur fer ekki ad
ganga fyrr en um og eftir 18 manada aldur og margir hafa sogu um ad hafa aldrel skridid
fjorfétarskridi, heldur mjakad sér 4rassi. Margir eru med slaka vodvaspennu og skerta
samhadingu.

Eins og fram hefur komid fylgir litningadtfyllingunni mismunandi fréavik i taugaproska
sem hefur hrif & proskaframvindu og hegdun barna. Fravik i proska og hegdun eru
einstaklingsbundin en pd hafa rannsdknir synt fram & ad heilkenninu fylgja &kvedin
proskamynstur og hegdunareinkenni. Oftast eru fravik i vitsmunaproska vagy. Stodlud
greindarprof eru notud til ad madagreind, par sem medaltalsskor i almennu pydi liggjaa
bilinu 85-115. Rannsdknir syna ad proskastada pessara barna liggur stundum innan
medallags, en oftast undir medallagi. Proskatdlur liggja oftast & bilinu 60-80 og er ad
medaltali um 70. Alvarlegri proskafravik eru gadged.

Fyrstu &rin er seinkun i mélproska mest aberandi en jafnframt eiga pau i erfidleikum med
finhreyfingar og samhadfingu sjonar og handa. begar lidur & bernskuna taka pau
verulegum framférum i mélproska og vitsmunalegir styrkleikar pessara barnaliggja oft i
mallegri faani. Pau eigatiltolulega audvelt med ad laara og muna mélraanar stadreyndir
og i skéla na pau gédum tokum alestri og stafsetningu.

Veikleikar eru fyrst og fremst i §onraaum pattum svo sem athygli, oyrtri rokhugun,
rymdarskynjun og Oyrtu minni. Veikleikar komaeinnig fram a masvidi vardandi
floknari merkingu og mélnotkun. | skéla birtast pessir erfidleikar i sl6kum lesskilningi
og erfidleikum med skilning & staardfraedi og annad ohlutbundid efni.

Rannsoknir hafa itrekad synt ad malleg greind er jafnan haarri en Oyrt eda verkleg greind
0g getur misraami verid pad mikid ad pad samsvari proskamynstri 0yrtra ndmserfidleika
(NLD). Talsvert minnaer vitad um vitsmunagetu fullordinna med 22q11 en barna. bag
rannsoknir sem gerdar hafa verid ad hin sé sasmbaaileg og hja bérnum a skolaaldri.

Hegdun og lidan barna

Einkenni tilfinningal egra og/eda hegdunarerfidleika virdast vera algeng medal barna med
22011 og vada oft fjolskyldum peirra miklum ahyggjum. Medal algengraraskana eru
kvidi, tilfinningalegt ¢jafnvaagi og athyglisbrestur med eda an ofvirkni. | sumum
tilvikum er bérnunum lyst sem hvatvisum og félagslega 6homludum og pa fyrst og fremst
i tengslum vid athyglisbrest med ofvirkni. A hinn boginn er peim oftar lyst sem
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félagslega hlédraggum og feimnum. Erfidleikar i maltjaningu gedu lagt sitt af mérkum og
ytt undir hlédraggni pessara barna en adrir padtir eru einnig liklegir ahrifavaldar. Algengt
er ad born med 22911 syni einkenni um djafnvaggi i hinu innra stjornkerfi sem lysir sér
eins og peim skorti “innri drifkraft”. Pau eiga erfitt med ad synafrumkvaai og hefja
athafnir, vidhalda athygli og eru almennt frekar haagy. Pessir erfidleikar draga vissulega Ur
getu til ad hefja og vidhalda félagslegum tengslum. Jafnframt eru einhverfueinkenni
talsvert tid sem lysa sér medal annarsi skertri fagrni i samskiptum vid adra.

Synt hefur verid fram & verulega auknatilhneigingu til gedraskana medal medal unglinga
og fullordinna einstaklinga med 22q11. Gedram einkenni eru fyrst og fremst talin
tengjast litningagallanum en vissulega hafa umhverfispadtir eins og auknar akademiskar
og félagslegar krofur ahrif. A seinni hluta bernskunnar og & unglingsarunum hafa
rannsoknir synt fram & sterk tengsl 22911 vid gedhvarfasyki. Auk pess eru
athyglisbrestur, gedrofseinkenni (t.d. ofskynjanir og ranghugmyndir), depurd og
erfidleikar i skapi medal algengra einkenna. Oft eru pessi einkenni adstandendum dulin
og pvi er mikilvaagt ad peir séu vakandi fyrir breytingum i skapi eda hegdun, veiti
videigandi studning og leiti til fagadila ef tilefni er til. A fullordinsarum eru aftur & moti
tengsl 22g11 vid gedklofa mun sterkari, en algengi gedklofa er talid um 30 % medal
pessara einstaklinga. Einnig er talsvert um kvidardskun og punglyndi. Vert er ad benda
aad margir einstaklingar med 22g11 eru vid goda gedheilsu en mikilvaagt er ad vera
medvitadur um pessa auknu tilhneigingu og gripa pafljétt inn i ef fram koma
visbendingar um gedrama exfidleika.

[hlutun

Eins og fram hefur komid geta born med 22911 synt mjog flokna proskaframvindu, sem
felur i sér seinkun & mélproska og vitsmunafaani. bad er pvi mikilvaegt ad fylgjast ndid
med proskaframvindu barnamed 22g11. ihlutunar- og namsaaelun parf ad vera
einstaklingsmidud og byggjast & mati a proska, faerni og lidan barnsins. AEskilegt er ad
ihlutun fari af stad sem fyrst en han getur falist i §ukrapjafun, talpjafun, idjupjafun og
00ru skipuldgdu starfi i leikskdla og heimafyrir. Almennt séd adti allt starf med barninu
a0 hafapad ad leidarljos ad ytaundir styrkleika pess og nytapatil ad vinna upp
veikleika

L okaord

Eins og §amaaf ofangreindum skrifum er ymislegt ad huga ad hja einstaklingum med
220g11-heilkenni. Mikilvaggt er ad veita pjonustu og ihlutun eftir adstasdum og pdrfum
einstaklingsins. Mikilvaagt er ad veita fjolskyldunni gbda erfoaradgjof og sdlfélagsiegan
studning pegar einstaklingur greinist med heilkennid innan fjolskyldunnar. Um flokna
likamlegakvilla, einkennandi proskamynstur og atferli getur verid ad raeda og porf er a
vandadri pverfaglegri greiningu og ihlutun. Mikilvasgt er ad endurskoda dstlanir um
heilsufarseftirlit, kennslu og studning med reglulegu millibili til ad tryggja bestu
mogulegu pjonustu & hverjum tima.
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Taflal Nygengi algengustu pekktra heillkenna

Heilkenni

Nygengi

(fjoldi tilfella & hverja 100.000 feeddr &)

Downs-heilkenni 100
Brotgjarnt-X-heilkenni 25
Turner-heilkenni 20
22011-heilkenni 15-20
Noonan-heilkenni 15-20
Pristagda 13 10
Angelman-heilkenni 8
Prader Willi-heilkenni 7
Williams-heilkenni 5
Phenylketonuria (PKU) 5

Heimild: Sélveig Oskarsdottir

Tafla2 Einkenni & mismunandi aldurstigum og hugleida atti hvort 22q11 drfelling
geti verio til stadar ef 2 af peim 8 finnast hja barni

Ungbarnaskeid L elkskolaaldur Grunnskolaaldur
1 Hjartagalli (&kvednar tegundir) - -
2. Enginn eda minnkadur héstarkirtill Tioar loftvegasykingar Tidar sykingar
eda skert Onaami skerfi
edatidar sykingar
3. Lakkad kalk i bl6oi Vanstarfsemi & kalkkirtlum Vanstarfsemi &
kirkkirtlum
4. M &tunarerfioleikar
5. Klofinn gémur Fravik i mélproska, Nefmadgi, merki
sérstaklega méltjaningu skertrar starfsemi
og/edanefmadgi mjukagéms
6. Almenn proskafravik Néamserfidleikar
Hegdunarfravik Hegounarfravik
7. Adrir medfaaddir kvillar - - (hryggskekkja)

8.  Utlitseinkenni
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