Ce que nous a apporté le suivi de 90 personnes porteuses d'une
délétion 22q11 par le Centre de Référence « Anomalies du
développement et Syndromes malformatifs de Montpelliem

Pierre SARDA

Montpellier

* Ladélétion 22q11 est la plus fréquente des « microdélétions chromosomiques » observée
chez ’homme.

* (C'est apreés la trisomie 21 une des anomalies chromosomiques la plus fréquente.
* Saprévalence est de 1/4 000 (8 enfants /an en LR)

* Le Centre de Référence de Montpellier coordonne le suivi et la prise en charge
multidisciplinaire de prés de 90 personnes porteuses de délétion 2211 agées de quelques
mois a 46 ans.

*  Pour chaque patient le diagnostic est confirmé par FISH.

* Latransmission par un des parents a été déterminée chez la moitié des patients.

* Dans les autres cas soit I'analyse des parents n’a pas été réalisée (1/2)

* Dans 10% des cas la délétion a été transmise a un enfant par la mere ou le pére.

* Pour les autres enfants la délétion est « accidentelle » non héritée d’un des parents
* Ily a 48 patients de sexe féminin et 42 de sexe masculin.

* 2 patients sont décédés, 1 enfant de cardiopathie grave et 1 adulte d’accident.
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Crane et face Neurologique Génital Immunologie / hématologie
Ophtalmologie Pharynx et larynx Membres Apprentissage

Auditif et oreilles Reins Squelette Langage

Coeur et vaisseaux Digestif Endocrinien Comportement et Psychiatrie

Hernies
ombilicales

Déformation
des pieds

Cypho-
scoliose

Malformations (72% of patients)

Coeur

Oheart : 49

Hpalate malformation :26
Orenal : 14
Oscoliosis/cyphosis : 15

Wfeet deformations : 6
Oumbilical hernia / omphalocele : 7
Mitestis ectopia : 4

Ospondylo costal anomalies : 4
Bhand anomalies : 5

Hlung malformation

[Ccerebral anomalies

Oothers malformations : 6

Malformation du palais
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* Les anomalies du voile et du palais sont particuliéerement
fréquentes (> 90% ) des personnes.

* Les otites sont particulierement fréquentes pendant les
premieres années de vie = déficit auditif A troubles du
langage.

* La conséqguence est que tous les enfants doivent étre vus par
un ORL et un chirurgien enfant spécialiste du palais qui connait
bien le syndrome de délétion 22q11.

* Plus de 2 enfants / 3 présentent une anomalie spécifique du
voile du palais ou du pharynx.

* Une malformation « anatomique » n’est pas seule en cause
dans les difficultés de langage des enfants, il existe aussi des
anomalies fonctionnelles neurologiques et musculaires, parfois
difficiles a bien définir et a bien prendre en charge, qui
contribuent aux problemes de la bonne acquisition du langage.

Anomalies du voile et/ou du palais

Anomalies du voile / Nombre Fréquence (%) / 56
palais personnes

Fentes sous muqueuses 20 36 %

Fentes palatines 7 12 %

Voiles courts 2 4%

Insuffisance vélaire 27 48 %

Total 56



Crane et face Neurologique Génital Immunologie / hématologie
Ophtalmologie Pharynx et larynx Membres Apprentissage

Auditif et oreilles Reins Squelette Langage

Cceur et vaisseaux Digestif Endocrinien Comportement et Psychiatrie

Développement psychomoteur

* Les acquisitions motrices ont pu étre évaluées sur I'age de
I'acquisition de la marche (données relevées pour 60 patients)

I’age moyen du début de la marche est de 17,2 mois (variable de 10 a

30 mois)

* les évaluation psychométriques des patients n‘ont pas été réalisées
dans le service.

* Les données ont été communiquées par les différents centres de
prise en charge des enfants et lors d’'une recherche nationale pour les
patients adultes.

* Les résultats obtenus concernent 20 enfants et 6 adultes, ils
rejoignent en réalité les données connues par la littérature médicale.




La date d’acquisition du langage est difficile a évaluer.

* Les probléemes phonatoires sont particulierement fréquents (voie
nasonnée. ils ralentissent et/ou aggravent une bonne intégration
scolaire.

D’ou I'importance d’une prise en charge tres précoce (médicale,
chirurgicale et orthophonique).

* Nous avons essayé de déterminer I'age d’acquisition du langage en
définissant un « retard » lorsque I'enfant ne pouvait pas construire
une phrase de 3 mots a I'age de 3 ans.

* Cette information a pu étre obtenue pour 48 enfants:
— 3 enfants n‘ont pas eu de retard

— Mais 45 autres ont eu un décalage d’acquisition avec ce critére.

Le suivi des anomalies biologiques

Plusieurs problemes biologiques et donc médicales peuvent exister
chez les patients, la surveillance doit étre spécifique a chaque
patient.

2 anomalies méritent une surveillance réguliere systématique :
* Les anomalies du métabolisme du calcium
* Les problemes de déficit immunitaire



Déficit immunitaire
* De nombreuses infections surtout ORL sont présentent pendant les
premieres années de la vie
* Explications multiples
* Anomalies du voile et du pharynx, de l'oreille

¢ Déficit immunitaire « transitoire »
. ?

— Déficit en certaines cellules : lymphocytes et essentiellement
les lymphocytes CD4 and CD8 (thymus)

— Normalement, ces déficits vont spontanément se corriger avec
I'age

— Autres déficits plus rares (immunoglobulines)

— 8 personnes ont développées une maladie auto-immune.
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