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Variabilité de I’expression des

symptomes

» Chaque personne porteuse
délétion 22911 est unique

de la micro

» Les personnes porteuses de la micro délétion

22911 présentent des prob
variables. Le suivi medical o

emes medicaux
oit étre adapteé a

chacun en fonction des pro
et de I'age.

nlemes médicaux

» Le suivi doit etre multidisciplinaire




Lors du diagnostic

» A Dépistage des anomalies malformatives
— échographie du cceur
— examens du palais: ORL
- échographie rénale
- examens de la vision
- examens de l'audition

B Dépistage des perturbations biologique: prise de sang
- bilan immunitaire
- plaquettes
— calcium, parathormone, thyroide,
- recherche des maladies auto immunes chez I’adulte

les personnes ne présentent pas toutes les anomalies
malformatives ni toutes les perturbations biologiques




» C Développement
- développement psychomoteur
- développement du langage
- les difficultés d’apprentissage
- les difficultés psychologiques
— les difficultés d’insertion professionnelles

Ensuite le suivi médical regulier sera assure par le
géneraliste ou le pediatre de proximité. Le suivi
specialisé sera effectue par des speécialistes
connalssant bien le sync‘3 rome de la micro délétion

c11 1, par exemple au sein d’une consultation
t|d|SC|pI|na|re




Suivi pédiatrique (de 0 a 12 mois)

» Surveillance de la croissance staturo—-pondérale
» Surveillance du développement psychomoteur

» Surveillance de I'apparition du langage et de la
communication

» Dépister et traiter les troubles de I'alimentation
I(re qu) gastro-oesophagien, constipation, reflux par
e nez

» Surveillance de I"audition (otites frequentes) et de la
vision

» Vaccins: suivre le calendrier vaccinal classique mais
pas de vaccins a virus vivants avant un an

» bilan immunologique, supplément en vitamine D et
en acides gras omeéga 3 et 6

» Une prise de sang par an




De1ah5 ans

» Surveillance du développement psychomoteur

» Surveillance de la croissance poids/taille/périmetre
cranien et de la statique (scoliose)

» Surveillance du développement du langage, de la
communication et de la socialisation

» Visite chez I'ORL(otites, audition) L'ablation des
végetations et des amygdales sont contre indiquées

» Visite chez le dentiste (fragilité de I’émail des dents,
bonne hygiene dentaire) Un enfant est capable de se
brosser correctement les dents tout seul a partir du
moment ou il sait écrire d’une maniere fluente en
attaché.

» Une prise de sang par an
» Supplément en acides gras omégas 3 et 6




Enfants de 6 a 11 ans

» Continuer le suivi pédiatrique (poids/taille,...)
» Surveillance du développement psychomoteur
» Controle ORL et ophtalmo une fois/an

» Suivi chez le dentiste

» Controle du calcium et des plaquettes dans le
sang avant et apres toute intervention
chirurgicale

Une prise de sang par an

» Evaluation et adaptation de l'inclusion scolaire de
la socialisation

» Evaluation des troubles d’apprentissage
» Evaluation de I'anxiété, de I'attention
» Supplément d’acides gras omégas 3 et 6




Adolescents de 12 a 18 ans

-Surveillance de la croissance, du poids,

du comportement alimentaire (surpoids), de la statique
(scoliose)

— dentiste

-une prise de sang par an, surveillance de "apparition des
maladies auto-immunes

~Evaluation psychologique

-Evaluation cognitive, poursuivre la logopédie, soutien dans
les apprentissages Ioglco mathématiques

—eévaluation et adaptation du projet scolaire, socialisation

—sexualité et contraception sont abordeés selon le souhait de
la famille

-periode plus fragile au niveau psychologique, chercher un
soutien a ce niveau

-supplément en acides gras omégas 3 et 6




Adultes

» Suivi médical annuel: poids, recherche de
pathologie auto-immunes

» Suivi cardiologique (rythme cardiaque)
» Dépistages de troubles psychologiques
» Prise de sang tous les deux ans

» Contraception, conseil génétique

» Orientation et insertion professionnelle

» Remédiation co?nitive a poursuivre (préventif
contre les troubles psychiatriques)

» Favoriser 'autonomie (assistant social,
psychologue,....)

» Supplément en acides gras omégas 3 et 6




» Je remercie le Docteur Perez du centre de
référence des anomalies du développement et
syndromes malformatifs du CHRU de
Montpellier

» Merci pour votre attention

» Questions




