
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 Montpellier» 

 

 

 

• La délétion 22q11 est la plus fréquente des « microdélétions  chromosomiques » observée 

chez l’homme. 

• C’est après la trisomie 21 une des anomalies chromosomiques la plus fréquente. 

• Sa prévalence 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 près de 90 personnes porteuses de délétion 22q11 âgées de quelques 

mois à 46 ans.  

• Pour chaque patient le diagnostic est confirmé par FISH. 

• La transmission par un des parents a été déterminée chez la moitié des patients.  

• Dans les autres cas soit l’analyse des parents n’a pas été réalisée (1/2) 

• Dans 10% des cas la délétion a été transmise à un enfant par la mère ou le père. 

• Pour les autres enfants la délétion est « accidentelle » non héritée d’un des parents 

• Il y 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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Anomalies du voile et/ou du palais 
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Le suivi des anomalies biologiques 

Plusieurs problèmes biologiques et donc médicales peuvent exister 

chez les patients, la surveillance doit être spécifique à chaque 

patient. 

  

2 anomalies méritent une surveillance régulière systématique : 

*    Les anomalies du métabolisme du calcium 

*    Les problèmes de déficit immunitaire    

 



• De nombreuses infections surtout ORL sont présentent pendant les
premières 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
l’âge

– Autres déficits plus rares (immunoglobulines)

– 8 personnes ont développées une maladie auto-immune.

Déficit immunitaire
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