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Sammanfattning

Deletionssyndromet 22q11.2 dr en vanlig genetisk &komma som inverkar pa bland annat
hjarta, gom, immunforsvar samt horsel och paverkar ett barns utveckling.

Syftet med denna studie var att undersoka hur stor andel barn (0-18 &r) med 22q11.2
deletionssyndromet som har en horselnedsittning. En retrospektiv journalstudie utfordes pa
103 barn med diagnosticerat 22q11.2 deletionssyndrom efter uppsatta inklusionskriterier. Av
dessa var 51 pojkar och 52 flickor. Av barnen hade 54,4 % en enligt studien definierad
horselnedsittning. Den vanligaste typen och graden av horselnedséttning var en lédtt konduktiv
nedsdttning. Fynden dverensstimmer med andra forskares resultat.

Den horselmédtmetodik som anvénts har visat sig vara otillricklig for att bestimma typ av
horselnedsittning hos yngre barn. Detta visar sig i studien genom att manga yngre barn med
horselnedsittning hamnar i en typgrupp som kallats obestimd typ av horselnedséttning.

Den hoga forekomsten av horselnedsittning i denna barnpopulation belyser vikten av att
horselutreda, f6lja upp och behandla horselrelaterade problem enligt uppsatta riktlinjer. Detta
med tanke pa den negativa paverkan en horselnedsittning har pa barns lingvistiska, kognitiva,
sociala och kidnslomaissiga utveckling.

Sokord: 22q11.2 deletionssyndrom, barn, prevalens, horselnedsittning, konduktiv
horselnedsittning.
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Abstract

The 22q11.2 deletion syndrome is a common genetic disorder that affects for example the
heart, palate, immune system and hearing and therefore affects a child’s development. The
purpose of this study was to investigate the proportion of children (0-18 years) with 22q11.2
deletion syndrome who have a hearing loss. A retrospective study of 103 children diagnosed
with 22q11.2 deletion syndrome was conducted by medical records. Of the 103 children, 51
were boys and 52 were girls. Of all children, 54.4 % had a hearing loss according to the
definition in the study. It was most common for these children to have a mild conductive
hearing loss. These findings agree with other scientists’ results.

The hearing measurement method used showed to be insufficient for determining type of
hearing loss in younger children. This resulted in that many younger children with a hearing
loss were placed in a group called undetermined type of hearing loss in this study. The high
frequency of hearing loss in this pediatric population highlights the importance of hearing
evaluation, follow-up and treatment of hearing related issues according to guidelines. This is
important due to the negative effects a hearing loss has on a child’s linguistic, cognitive,
social and emotional development.

Keywords: 22q11.2 deletion syndrome, children, prevalence, hearing loss, conductive hearing
loss.
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1. BAKGRUND

1.1 Historik

Under ménga ar har 22q11.2 deletionssyndromet (22q11.2 DS) beskrivits av olika forskare
i olika delar av virlden och det dr dérfor inte sé konstigt att flera olika bendmningar pa
syndromet har férekommit 1 litteraturen (1).

Den forsta som beskrev en symptombild for det som senare kom att kallas 22q11.2 DS
var troligen Sedlackova, en foniatriker frdn Prag. Hon redogjorde 1955 for flera patienter
som hade hypernasalt tal, forsdmrad ansiktsmimik och gomproblematik. Hon samlade
symptomen under namnet Sedlackovas syndrom (1). DiGeorge beskrev liknande symptom
ur ett endokrinologiskt' och immunologiskt® perspektiv. Han gav upphov till den vanligt
forekommande bendmningen DiGeorge’s syndrom. Ar 1976 publicerade Kinouchi en
artikel som beskrev speciella ansiktsdrag i samband med conotruncalt hjirtfel hos japanska
barn. I Japan fick symptombilden namnet Conotruncal Anomaly Face Syndrome (CAFS).
Under 1978 blev Shprintzen och hans kollegor de forsta som beskrev ett syndrom som
innefattade de ovan beskrivna symptomen samt en hel del nytillkomna symptom, och
Shprintzen myntade begreppet Velo-Cardio-Facial Syndrome (VCFS). Det var {forst 1992
man kunde pévisa att det 4r en deletion’ vid kromosom 22 som ir den gemensamma
ndmnaren for alla de ovan ndmnda syndromen (1, 2). En bendmning som foreslagits och
accepterats av minga dr CATCH 22 (Conotruncal heart defect, Abnormal face, T-cell
deficiency, Clefting, Hypocalcemia due to chromosome 22 abnormality). Termen CATCH
22 kan anses vara negativt laddad da det syftar till en oldsbar situation, vilket inte &r
synonymt med dessa individer. En numera vedertagen, och mer neutral, bendmning ar

22q11.2 deletionssyndromet (1, 3). I fortsdttningen kommer vi att anvénda oss av denna.

1.2 Incidens och prevalens

Incidensen for 22q11.2 DS ir véldigt varierande mellan olika studier. Det finns beskrivet

siffror fran 1:2000 till 1:7100 (1, 4). En populationsstudie fran USA visade en incidens pé
1:5950 (5). Den vanligast refererade incidenssiffran dr 1:4000 levande fodda (6). I Véstra
Goétaland publicerades 2004 en studie av Oskarsdottir m.fl. (4) som pagick 1991-2000. De
visade en incidens pa 1:7100 i regionen. Prevalensen var, ar 2000, for hela Véstra

Gotalandsregionen 1:7576 och for Goteborgs stad 1:4292.

! Kroppens tillverkning, utséndrande och paverkan av hormoner
* Kroppens immunforsvar
3 Efter engelskans delete = radera



1.3 Genotyp - 22g11.2 deletion

Syndromet 22q11.2 DS orsakas av antingen spontanmutationer eller av en icke
konsbunden dominant nedédrvning (7). Personer med 22q11.2 DS har en deletion i
kromosomomradet 22q11.2. Hos ungefar 90 % av de drabbade beror deletionen 3 miljoner
baspar (Mb) och inkluderar da cirka 30 gener. En del har endast en deletion pa 1,5 Mb som
da motsvarar 24 gener. Man har inte kunnat pavisa nigot samband mellan genotyp® och
fenotyp’. Det finns med andra ord inga bevis for att personer med den mindre deletionen
har férre kliniska symptom (7). En deletion av en specifik gen verkar heller inte ge samma
symptom hos tva olika individer (8). For att uppticka deletionen hos individer anvander
man sig av en metod som forkortas FISH (flouresence in situ hybridization) och som ar i
princip 100 % sidker (1). FISH édr en teknik dir man analyserar ett blodprov med hjélp av

speciella prober for att uppticka kromosomavvikelser i den undersokta genregionen (3).

1.3.1 TBX1

TBXI1 &r en gen som ingér 1 det raderade omradet inom 22q11.2-regionen. Flera studier pa
moss visar att TBX1 &r en stor bidragande orsak till de mest typiska symptomen hos
22q11.2 DS (9-11). I tre studier vi har tagit del av, som dr utférda pa moss, har man kunnat
pévisa att TBX1 har stor betydelse for utvecklingen av den otiska kapseln® hos foster (9,
12, 13). Om det ar sd att man kan dversitta resultaten direkt fran mus till manniska kan
detta innebdra att TBX1 kan ligga till grund for de fall av horselnedséttning (HNS) som
man finner hos personer med 22q11.2 DS (13).

1.4 Fenotyper

Det finns for ndrvarande fler 4n 180 beskrivna symptom som kan forekomma hos personer
med 22q11.2 DS. Denna siffra stiger fortfarande. De olika symptomen kan visa sig i vitt
skilda kombinationer samt i olika svérighetsgrader. Vissa symptom &r mer vanligt
forekommande 4n andra. Bland dessa utmarker sig medfott hjértfel, immunbrist,
ansiktsanomalier, gomspalt och velofarynxinsufficiens’, inlirningssvarigheter,
utvecklingsforsening samt tal- och spraksvarigheter (1, 7). HNS 4r ocksa ett symptom men

ar inte lika vanligt forekommande som de ovan ndmnda.

* Genuppsittning.

> Uttryckssitt, t.ex. ett symptom eller utseende.

¢ Kapsel som under fostertiden bildar hinnlabyrinten och innerorat.

7 Oférmaga att stinga Sppningen mellan mun och nisa. Generell nedsatt funktion i musklerna i anslutning till
mjuka gommen.



1.4.1 Kliniska symptom

Mellan 70 och 81 % av personerna med 22q11.2 DS har medfott hjartfel. De vanligaste
felen har sitt ursprung fran hjértats tidiga utveckling och leder till vitt skilda hjértproblem
(3, 5, 14). I en studie av Sullivan m.fl. (15), utférd pa 60 personer med bekriftad 22q11.2
DS, hade 77 % nagon sorts immunproblem. De menar dven att immunproblematiken &r
storre 1 spaddbarnsdren. Immunproblemen visar sig genom att de drabbade ar valdigt
kénsliga for infektioner och ofta far luftvigs- och mellandreinfektioner (mediaotit) (3).

Typiska ansiktsdrag for syndromet &r bl.a. kikanomalier, langt avsmalnande ansikte,
bred nésa, ytteroredeformiteter, ansiktsasymmetri och liten mun (16-18).

Beskrivning av gomspalt i samband med 22q11.2 DS é&r vanligt i litteraturen och ir ett
av de mest typiska symptomen hos syndromet. De vanligaste formerna &r gomspalt samt
submukds® gomspalt, vilka ofta dr mycket svarupptickta (14, 17). Velofarynxinsufficiens
ar dven det ofta beskrivet i litteraturen. I spaddbarnsaren kan det bidra till problem med att
4ta och hos #ldre barn kan det leda till hypernasalt tal (18). Aven gomspalt medfér en dkad
risk for hypernasalt tal (17).

1.4.2 Ovriga symptom

I en studie av Ryan m.fl. (14) anges att 62 % av populationen har antingen inga eller léttare
inldrningssvéarigheter och 18 % har mattliga till svéra inldrningssvarigheter. Barn med
22q11.2 DS har god formaga att ldra sig och komma ihag repeterad verbal information. De
kan dock ha svérigheter med att forsta langa och komplexa instruktioner. Att forsta icke-
verbal kommunikation och sjilva formedla den &r ocksa ett vanligt problem for dessa barn,
vilket kan likna de uttryck som Aspergers och Turners syndrom kan ta (19).

Oskarsdottir m.fl. (19) tittade i sin studie fran 2005 pa utvecklingsforseningar och fann
att manga av barnen i deras undersokningsgrupp var kortare &n vanligt. De fann dven att de
flesta hade en intelligens kvot (IQ) under 85 (normalmedelvérde = 100), och en tredjedel
hade ett IQ under 70.

Tal- och spraksvarigheter forekommer med 70-75 % bland personer med 22q11.2 DS
(3, 16). Ju éldre barnen blir desto storre problem far de med tal och sprék. Darmed inte sagt
att deras formaga forsdmras med aren utan att de snarare inte utvecklas i samma takt som
kan forvintas (20). Otydligt och hypernasalt tal fir ofta konsekvensen att det blir brister 1

kommunikationen (21, 22).

¥ Gomspalt som ir tickt av intakt slemhinna.



1.5 Andra syndrom med genetisk bakgrund

Det finns flera olika syndrom som liksom 22q11.2 DS beror pa en kromosomavvikelse.
Det kan dérfor vara intressant att beskriva andra syndrom som har liknande orsaker som
22q11.2 DS.

Downs syndrom beror pa en mutation som leder till att de drabbade har en extra
kromosom 21 (trisomi). Utmérkande drag for syndromet dr ansiktsanomalier, medfott
hjértfel, diabetes, HNS, utvecklingsforsening och synnedséttning (23). Konduktiv HNS
och mediaotit &r vanligt, &ven sensorineural HNS forekommer men &r inte vanligt. Studier
har visat att mellan 73-78 % med Downs syndrom har en HNS som oftast &r latt till méttlig
(24, 25).

Turners syndrom orsakas av en deletion pa hela eller en del av den andra
kdnskromosomen (X) och drabbar saledes endast flickor. Typiska drag for syndromet &r
kortvuxenhet, infertilitet, gomproblem, lagt sittande 6ron, liten kéke och aortafortringning.
Turners syndrom é&r inte forknippat med psykisk utvecklingsforsening (26). Férekomsten
av HNS i samband med Turners syndrom &r vanligt. Mediaotit och konduktiv HNS
forekommer fran 61 % till 91 % enligt tva oberoende studier av Stenberg m.fl. (26) och
Parkin m.fl. (27). Aven sensorineural HNS ir vil dokumenterat, med en karaktiristisk
”dipp” omkring 2000 Hz. De éldre individerna visar pa en for tidigt aldrad cochlea vilket
leder till en tidig presbyacusis (aldersrelaterad HNS).

Ushers syndrom (USH) upptrader i tre olika kliniska typer och dr en av de vanligaste
orsakerna till dovblindhet (28, 29). USH typ 1 har sitt ursprung fran sju olika genlokus’
och bendmns USH1A-USHI1G (30). USH typ 2 har ocksa sitt ursprung ur flera olika
genlokus, men 85 % beror pa mutationer av USH2A-genen (29). USH typ 3 har 4n sa ldnge
endast identifierats med ett genlokus och &r den ovanligaste typen av USH (31). Personer
med USH har méttlig till svér sensorineural HNS och progredierande retinitis pigmentosa
(som orsakar daligt morkerseende och forminskat synfilt) (28, 31).

Treacher Collins syndrom karaktdriseras av missbildningar i ansiktet, liten kéike, sma
oron (mikroti), konduktiv HNS och gomspalt. Syndromet orsakas av ménga olika
mutationer, varav de flesta ir deletioner och insertioner'’, i TCOF 1-genen (32). De flesta

med syndromet har konduktiv HNS (50-70 dB) bilateralt'' p.g.a. missbildningar i

? Lokalisation i genen
' Mutation som innebr att extra DNA liggs till i genen.
" Dubbelsidig.



mellanorat. Olika ytteroredeformiteter t.ex. lagt sittande 6ron och horselgangsstenos ar
vanligt (33).

Barn med 22q11.2 DS har minga gemensamma symptom som de ovan beskrivna
syndromen. Bland annat har de ofta konduktiv HNS, hjartfel, gomproblem och
missbildningar 1 ansiktet (1, 7, 34).

1.6 Horselnedsattning och 6ronproblem
Den forskning som gjorts pd barn med 22q11.2 DS gillande HNS har visat att 39-59 % av
barnen har en HNS av négot slag (22, 34, 35).

Nedan foljer beskrivningar av hur en HNS klassificeras, diagnosticeras samt de tre
vanligaste typerna av HNS. Enligt WHO (World Health Organisation) klassificeras man
som att ha en HNS nir medelvirdet av hortrosklarna vid 500, 1000, 2000 och 4000 Hz pa
bista orat 4r > 25 dB HL. Graden av HNS delas in i grupperna litt, mattlig, svar och grav
(se tabell 1).

Tabell 1

Grad av horselnedsittning (HNS) | TMV4*
0 —ingen HNS <25 dB

1 — Iatt HNS 26-40 dB
2 — mattlig HNS 41-60 dB
3 —svar HNS 61-80 dB
4 — grav HNS och dovhet >81 dB

Virdena avser medelvirdet pé bésta orat.
* Tonmedelvérde for frekvenserna 0,5, 1, 2 och 4 kHz (36).

1.6.1 Tonaudiometri

Den mest rutinméssiga horselmédtningen idag dr tonaudiometri. Den anvénds bade for
horseldiagnostik samt bedomning infor rehabilitering med horselhjdlpmedel. Genom att
presentera rena toner vid vissa standardiserade frekvenser (125-8000 Hz) bestimmer man
horselns kénslighet for vartdera 6rat. Matningen kan utforas luftlett med hortelefoner
(TDH-39) och benlett, via processus mastoideus'? eller pannan, med benledningstelefoner
(B 71). Vid luftledningsmétning transporteras ljudet fran hortelefonen in till 6rat den
vanliga vdgen genom horselgdngen. Med benledning leds ljudet genom benvibrationen in

till cochlean (37).

12 Utskott av temporalbenet (skallben) bakom orat.



Vid bedémning av barns horsel far man ta hinsyn till barnets psykomotoriska
utveckling och alder ndr man viéljer testmetod och forfarande. De vanligaste metoderna &r
observationsaudiometri, tittlddeaudiometri och lekaudiometri. Métningarna kan utforas
antingen med hortelefoner eller i ljudfilt (tonerna presenteras fran hogtalare) beroende pa
barnets medgorlighet. Barn i skoldldern med normal kognitiv forméga kan oftast testas
med konventionell luft- och benledningsmétning (37).

Resultaten av mitningarna skrivs ner i ett audiogram. Audiogrammet &r ett protokoll av
personens uppmatta hortrosklar vid de olika frekvenserna. Hortroskeln dr den lagsta

ljudnivédn som personen uppfattar (38).

Det finns tre vanliga typer av horselnedséttningar; sensorineural, kombinerad och

konduktiv.

1.6.2 Sensorineural hérselnedsattning

En HNS klassas som sensorineural nir TMV4 av luft- och benledningshortrosklar ér simre
an 25 dB HL och dé det inte skiljer mer dn 10 dB mellan luft- och
benledningshortrosklarna (39). Sensorineural HNS har sitt ursprung antingen i cochleans
(innerdrats) harceller eller 1 nervbanorna fran innerdrat upp till auditiva cortex
(horselcentrum i hjdrnan). Den vanligaste orsaken till sensorineural HNS &r skadade
harceller i cochlean (40).

I nagra studier som undersokt horseln hos individer med 22q11.2 DS har man funnit att
0-15 % med HNS har en sensorineural HNS. Den vanligaste siffran ligger mellan 2 och 5
% (14, 16, 22, 34, 35). Forskning antyder dock att incidensen for 22q11.2 DS-
populationen inte skiljer sig markant frdn normalpopulationen (1:1000). Solot m.fl. (22)
menar att mer forskning pé stora undersokningsgrupper behovs for att kunna uttala sig med

sakerhet.

1.6.3 Kombinerad horselnedsattning

En HNS klassas som kombinerad nér audiogrammet visar en sensorineural HNS med
konduktivt bidrag. Detta innebér att TMV4 pa bade luft- och benledningshortrésklarna
skall vara sdmre 4n 25 dB HL samt att det skall skilja mer &n 10 dB mellan luft- och

benledningshortrosklarna (41).



Kombinerad HNS hos barn med 22q11.2 DS ar sdllan beskrivet. I tvéa av de studier vi
tagit del av som undersokt horseln hos populationen fann Reyes m.fl. (34) 2,1 % och Dyce
m.fl. (16) 5,6 % med kombinerad HNS av de med diagnosticerad HNS.

1.6.4 Konduktiv horselnedsattning

En HNS klassas som konduktiv ndr TMV4 av benledningshortrosklarna dr béttre dn 25 dB
HL och TMV4 av luftledningshortrosklarna dr simre dn 25 dB HL och nér det skiljer mer
dn 10 dB mellan luft- och benledningshortrosklarna (39).

Vi hor genom att ljud 6verfors fran horselgangen via trumhinnan och benkedjan 1
mellandrat vidare till innerorat. Vid en konduktiv HNS sd stors mekanismen 1 mellanorat.
Detta kan ha flera olika orsaker t.ex. brott pa horselbenskedjan eller vitska i
mellandrekaviteten (mediaotit) (40). Sambandet mellan mediaotit och konduktiv HNS ar
vil kdnt och beror pa en forsdmrad ljudoverforing i mellanorat (34, 35).

Hos personer med 22q11.2 DS med dokumenterad HNS, forekommer konduktiv HNS 1
37-77 % av fallen (17, 22, 34, 35, 42). Graden av konduktiv HNS hos individer med
22q11.2 DS varierar oftast mellan latt till mattlig HNS. I studien av Reyes m.fl. (34) hade
72 % av de med konduktiv HNS en létt nedsittning, 26 % hade en mattlig nedsdttning och
endast 2 % hade en svér till grav HNS. I Digilio med fleras (35) undersékning fran 1999
hade 67 % en latt konduktiv HNS och 33 % en mattlig konduktiv HNS.

Gomspalt och immunbrist dr vanliga symptom hos personer med 22q11.2 DS och detta
leder till 6kad risk for att drabbas av mediaotit (3, 17, 34). Det rdder oklarhet om huruvida
konduktiv HNS hos den hdr gruppen endast dr ett bisymptom till gomspalt och/eller
immunbrist eller ett symptom 1 sig sjélvt, dd man funnit fall med konduktiv HNS utan

tecken pa gomspalt och immunbrist (7, 17).

Eftersom det har visat sig vara vildigt vanligt med konduktiva horselnedsattningar hos
barn med 22q11.2 DS sa f6ljer hér en beskrivning av mediaotit. Mediaotit &r ett vanligt

forekommande 6ronproblem hos personer med olika syndrom samt hos barn generellt.

1.6.5 Mediaotit

Mediaotit dr en mellanoéreinfektion och kan delas upp 1 tvé olika kategorier; akut mediaotit
och sekretorisk mediaotit. Bada leder till en infektion i mellandrat som ger upphov till
vitskeansamling. Den akuta mediaotiten innebir en akut infektion som kriaver medicinsk

behandling. Det initiala sjukdomsforloppet hos akut mediaotit karaktériseras av att



trumhinnan &r utbuktande, stel samt rod- eller gulaktig p.g.a. varansamlingen i mellanorat.
Patienter med akut mediaotit kan bli mycket sjuka med hog feber. Till f61jd av en akut
mediaotit kan man utveckla en kronisk mediaotit varvid permanent slemhinneskada
uppstér 1 mellanorat (43). Medicinska komplikationer till f61jd av kronisk mediaotit &r
t.ex.; cholesteatom'?, trumhinneperforation och adhesivotit'*. Den vanligaste icke-
medicinska komplikationen dr HNS (44).

Vid sekretorisk mediaotit dr trumhinnan normal, retraherad eller stel och inga tecken pa
akut infektion syns hos patienten (45). En vanlig behandling av aterkommande mediaotit &r
isdttning av ventilationsror i trumhinnan. Roret skapar en luftvidg mellan ytterdra och
mellandra som underlittar utlikningen av infektionen (44). Efter 6-18 ménader faller roret
naturligt ut 1 horselgdngen och det lilla drr som bildas ska inte pdverka horseln pa nagot
sdtt (46). Orsaken till denna mediaotit antas vara en blockering av érontrumpeten som
resulterar i ett undertryck i mellanorat och vétska bildas. Hos barn dr érontrumpeten
kortare och har ett mer horisontellt 14ge &n hos vuxna. Detta medfor att vétska fran nésa-
svalgomradet har l4tt att ta sig upp i mellandrat, men svart att ta sig dérifrin (44).

Flera studier har undersokt sambandet mellan mediaotit och taluppfattningsformaga.
Zumach m.fl. (47) analyserade sambandet mellan mediaotit och taluppfattningsformaga i
bakgrundsbrus. De kom fram till att forekomsten av mediaotit innan tva ars alder har
negativa langtidskonsekvenser pa taluppfattning i bullriga miljéer. Délig taluppfattning kan
leda till svérigheter i den dagliga kommunikationen da man befinner sig i en stdrande
omgivning, t.ex. ett klassrum (47). Aven Winskel (48) fann i sin studie en signifikant
samre taluppfattningsférméaga hos dem som hade en historia av mediaotit i tidig barndom
dn de som inte haft mediaotit. Det finns emellertid studier som tyder pa att mediaotit i tidig
alder inte har nigra negativa langtidseffekter pé taluppfattning (49, 50). Vid jamforelse av
taluppfattningstroskel mellan barn med och utan mediaotit visades det att de med mediaotit
hade en signifikant hogre taluppfattningstroskel (+15 dB) dn de utan mediaotit. Detta
medfor att mediaotit kan verka som en funktionsnedsittande faktor i vardagen for dessa
barn (49).

Det ar relativt vanligt med mediaotiter hos barn med 22q11.2 DS och olika studier
visar prevalenstal mellan 47 och 88 % (16, 17, 34). Flera forskare menar att det finns ett

tydligt samband mellan gomspalt och uppkomst av mediaotit (17, 34).

1 Pirlcysta som bildas av hudavlagringar till f6ljd av retraherad trumhinna.
' Retraherad trumhinna som klistrats fast vid mellanorats viggar. Aven kallat liméra.



1.6.6 Ytteréredeformiteter
Ytterorat bestar av 6ronmusslan (se figur 1) och horselgangen fram till trumhinnan.
Vanligt forekommande missbildningar hos normalbefolkningen dr horselgéngsatresi,
horselgangsstenos och 6ronmussleanomalier. Horselgdngsatresi
innebér en utebliven utveckling av horselgangen. Vid en
horselgangsstenos finns det en liten luftpassage genom
horselgangen. En form av 6ronmussleanomali dr mikroti, vilket
innebir liten eller franvarande pinna' (46).

I en studie av Dyce m.fl. (16) undersokte de hur 6ronen sag
ut hos personer med 22q11.2 DS och fann att
oronmussleanomalier dr vanligt forekommande. De vanligaste
deformiteterna var 6verhéngande och/eller tjock helix, utstaende
oron, kupade 6ron, lagt sittande 6ron, bakétvridna 6ron samt

mikroti.

Figur 1.

Kalla: en.wikipedia.org/wiki/outer ear

Horseln ér viktig for barns lingvistiska, kognitiva, sociala och kdnsloméssiga utveckling.
Barn med HNS far inte tillging till lika mycket talad information som barn med normal
horsel far. Beroende pa grad av HNS fér barnen olika stora problem med den lingvistiska,
kognitiva, sociala och kinslomissiga utvecklingen. De tre forsta aren av ett barns liv &r
avgorande for sprak- och talutveckling (51). Nedsatt forméga att formedla sig sjélva i tidig

alder utgor ett sjdlvklart kommunikationshinder (21).

2. SYFTE
Syftet med denna studie &r att undersdka hur stor andel barn (0-18 ar) med 22q11.2

deletionssyndromet som har en horselnedséttning.

3. FRAGESTALLNINGAR
1. Vilken &r punktprevalensen for horselnedsattning hos barn (0-18 &r) med 22q11.2
deletionssyndromet?

2. Vilken typ/grad av horselnedséttning har barn med 22q11.2 deletionssyndromet?

' Den synliga delen av ytterorat.



3. Vilken dr forekomsten av konduktiv horselnedséttning hos barn med 22q11.2
deletionssyndromet i olika &ldersgrupper?
4. Vilken grad av horselnedséttning har barn med 22q11.2 deletionssyndromet i olika

aldersgrupper?

4. MATERIAL

Materialet togs fram fran en lista med 158 patienter som ar diagnosticerade med 22q11.2
DS och erhélls fran enheten for 22q11.2 DS pé Drottning Silvias Barn och
Ungdomssjukhus (DSBUS) av 6verlikare Solveig Oskarsdottir. Enheten fungerar som ett
regionalt och 1 vissa avseenden nationellt center dar man genomfor kartldggning, utredning
och behandling for barn med 22q11.2 DS. Listan utgdrs av patienter som ndgon gang
besokt denna enhet pi DSBUS. Listan sammanstilldes av Sélveig Oskarsdottir den 17
februari 2009. Eventuella patienter som identifierats med 22q11.2 DS efter detta datum
ingér sdledes inte 1 var studie. Utifrdn denna lista har audiogram som &r aktuella for

undersdkningen hdamtats ur Sahlgrenska Universitetssjukhusets arkiv.

4.1 Inklusionskriterier
Barn med 22q11.2 DS som har diagnosticerats med FISH och registrerats vid DSBUS.
Barnen ska ha genomgatt en horselundersokning och ha varit 0-18 ar vid méttillfallet.

Barnet ska ha kunnat medverka vid horselundersdkning.

4.2 Bortfallsanalys

Ett visst bortfall forekom i studien. Ett fatal personer fanns inte inlagda i journalsystemet
(Melior) och har didrmed inte kunnat analyseras. Personer som &r inlagda i journalsystemet
men dir audiogram saknas kunde inte bearbetas. Personer som varit over 18 ar vid
mattillfallet uppfyller inte inklusionskriteriet och rdknades dirmed som bortfall. Da
horseldata inte var tillrdcklig enligt studiens kriterier (berdkning av TMV3, DTMV och
TMV4) har vi inte kunnat utfora de berdkningar vi behover for studien och déarfor rdknades

de som bortfall.
5.METOD

Undersokningen dr en kvantitativ retrospektiv journalstudie 6ver HNS hos barn med

22q11.2 deletionssyndromet. Alder beddmdes utifran fodelsedr samt det ar
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horselmitningen utférdes. Exempelvis rdknades ett barn som ér fodd 1998 och
horseltestats 2007 som nio &r gammalt oberoende av fodelse- och testdatum.
Audiogrammen har analyserats utefter tonaudiometriska data och horseln bedomts i
frekvensomradet 500-6000 Hz. Graden av HNS utgér utifran TMV3 (medelvérdet av
frekvenserna 500, 1000 och 2000 Hz), DTMV (medelvirdet av frekvenserna 3000, 4000
och 6000 Hz) och TMV4 (medelvérdet av frekvenserna 500, 1000, 2000 och 4000 Hz).
Bedomning av grad av HNS i Sverige utgér ifran andra virden én de som WHO
anvinder. Eftersom undersokningen utforts genom granskning av svenska journaler
bedomde vi grad av HNS enligt nedan. Observera att siffrorna i tabell 2 baseras pA TMV4
och att vi 1 undersokningen dven bedomt TMV3 och DTMV. Vi har dock anvint oss av

samma graderingar som angetts nedan.

Tabell 2

Grad av horselnedséttning (HNS) | TMV4*

0 — ingen HNS <20 dB HL

1 —1att HNS 21-39 dB HL
2 — mattlig HNS 40-69 dB HL
3 —svar HNS 70-94 dB HL
4 — grav HNS och dovhet >94 dB HL

Virdena avser medelvirdet pé bésta orat.
* Tonmedelvirde for frekvenserna 0,5, 1, 2 och 4 kHz

I och med denna dndring av grad av HNS justerades definitionen av de olika typerna av
HNS. Konduktiv HNS har normala benledningshdrtrosklar (<20 dB HL) och luft-
benledningsgap >10 dB. Sensorineural HNS har luft- och benledningshortrésklar som ar
>20 dB HL och luft-benledningsgap <10 dB. Kombinerad HNS har luft- och
benledningshortrosklar som ér >20 dB HL och luft- benledningsgap >10 dB.

Nedsatt horsel rdknades som hortrosklar samre dn 20 dB HL pd TMV3, DTMV
och/eller TMV4. Da bade TMV3 och DTMYV inkluderas berdknades medelvirdet av dem.
TMV4 anvindes endast da inte TMV3 och DTMV kunde beréknas. Vid bilateral HNS
rdknades det bésta drat vid bestimmelse av grad av HNS. Vid unilateral (ensidig) HNS
raknades det 6ra med nedsatt horsel. Eventuell HNS redovisades som antingen uni- eller
bilateral. Barn som har uppvisat HNS vid horseltest 1 ljudfilt anses ha en bilateral
nedsdttning. Om barnet blivit undersokt med olika metoder vid samma tillfdlle raknades
den metod som uppvisat bést resultat. Ouppnidda hortrosklar radknades med 1 TMV3,
DTMYV och TMV4 som den ljudniva i dB HL som angetts vid markering.
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Barn som har screenats vid 20 dB HL och inte hade nigra hortrosklar som dr sdmre én
20 dB HL ridknades som normalhdrande. Ej sammanbundna hortrosklar pa barn som testats
med hortelefoner anségs vara for osékra for att inga i undersokningen.

Material till fragestéllningarna 1 och 2 himtades ur barnens andra dokumenterade
horselmitning under aldersperioden 0-18 ar. I de fall barnet endast genomgétt en
horselmitning anvéndes denna i materialet. Vid undersokning av fradgestillningarna 3 och
4 anvénde vi oss av aldersgrupper. Forsta aldersgruppen var 1-3 &r, andra var 6-8 ar och
tredje var 11-17 4r. I de respektive &ldersgrupperna ingick 17, 22 och 24 barn. Det totala
antalet individer som forekom i aldersgrupperna var 34 stycken p.g.a. att vissa individer
figurerade 1 flera aldersgrupper. Om ett barn blivit horselundersokt fler &n en gang under
aldersintervallet raknades centreringsaldrarna 2, 7 och 14 ér eller bista resultat inom
aldersintervallet. Om horselmitning utforts flera gdnger under samma ér valdes den
mitsituation med béast forutsdttningar och/eller bast métresultat.

Av de 158 personerna var det 103 personer som uppfyllde studiens kriterier. Av de 103
barnen var det 51 pojkar och 52 flickor. De 55 som inte uppfyllde studiens kriterier var
fodda mellan 1955 och 2008.

Datamaterialet bearbetades i statistikprogrammet SPSS och diagram skapades med

hjalp av Microsoft Excel 2002.

5.1 Etiska dvervaganden

Materialet tilldelades oss av Radi Jonsson som i sin tur fatt tillgéng till det genom Solveig
Oskarsdottir. Materialet behandlades konfidentiellt och avidentifierades genom kodning.
Kodnyckeln forvarades hos handledare Radi Jonsson under hela arbetets gdng. Efter

kopiering av audiogram makulerades personuppgifter.

6. RESULTAT
6.1 Punktprevalens av horselnedsattning
Punktprevalensen rdknades utifrdn 103 barn som uppfyllde studiens kriterier. Medelaldern
vid horselmatningstillfillet var 8,8 ar med standardavvikelsen 4,8 och spridning mellan 1
och 18 ér. Personerna som hade dokumenterad horselmitning pa Sahlgrenska
Universitetssjukhuset var fodda mellan &ren 1977 och 2008.

Av de 103 barnen var det 54,4 % (n= 56) som hade audiogram som visade en HNS och
45,6 % (n=47) som enligt horselmétning var normalhdrande. Av de med HNS hade 41 %
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(n=23) unilateral nedsittning och 59 % (n= 33) bilateral nedsittning. Aldersfordelning for
HNS hos barn med 22q11.2 DS redovisas i figur 2.

4 m HNS
3 O Normal

Antal

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18
Alder i ar

Figur 2. Antalet individer med HNS respektive normal horsel efter alder vid mattillfdlle.

6.2 Typ och grad av hdrselnedséattning

Typen av HNS har delats in 1 tre olika kategorier; sensorineural HNS, konduktiv HNS och
kombinerad HNS. I figur 3 redovisas dven antalet normalhdrande och de med obestimd
typ av HNS. Obestdmd typ innebdr i studien att det inte fanns tillricklig audiometrisk data
for att sikerstélla typen av HNS.

Av de 103 personerna hade 18,4 % (n= 19) konduktiv HNS, 3,9 % (n= 4) sensorineural
HNS och 1,9 % (n= 2) kombinerad HNS. Utover detta var det 30 % (n=31) med obestdmd
HNS. Detta resultat visar att konduktiv HNS &r den vanligast sdkerstéllda typen av HNS
hos barn med 22q11.2 DS i denna studie.

I figur 4 presenteras typ av sdkerstdlld HNS vid olika aldrar.
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Figur 3. Férdelning av olika typer av HNS hos barn med 22q11.2 DS 0-18 &r. Aven antalet med obestimd

HNS samt normal horsel redovisas.

m Obestamd

o Kombinerad

Antal

Sensorineural

O Konduktiv

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18
Alder i ar

Figur 4. Typ av HNS hér presenterad efter alder vid maittillfalle.

Graden av HNS har delats in i tre kategorier; létt, mattlig och svir. Andelen personer med
latt HNS var 45,6 % (n= 47), mattlig HNS 7,8 % (n= 8) och svar HNS 1,0 % (n=1). Den
vanligaste graden av HNS var alltsa en ldtt HNS. Dessa resultat anges grafiskt i figur 5 och
6.
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Figur 5. Fordelning av grad av HNS hos barn med 22q11.2 DS 0-18 ar.

Antal
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Alder i ar

Svar
O Mattlig
W Latt

Figur 6. Grad av HNS hér redovisad efter &lder vid mattillfdlle.

6.3 Aldersgrupper och konduktiv hérselnedsattning

Vid gruppering av barnen i tre aldersgrupper identifierades totalt 34 barn med horseldata

tillgénglig i en eller flera &ldersgrupper. I ldersgruppen 1-3 ar ingick 17 barn, 6-8 ar 22

barn och 11-17 &r 24 ungdomar. I den yngre aldersgruppen hade 6 % (1/17) en konduktiv

HNS, 1 mellangruppen hade 18 % (4/22) en konduktiv HNS och i tondrsgruppen hade 29 %

(7/24) en konduktiv HNS. Trenden hér tyder pa att det dr vanligare med diagnosticerad

konduktiv HNS hos barn med 22q11.2 DS i de dldre éldersgrupperna. Viktigt dr att d&ven

observera den stora andelen med obestimd HNS i den yngsta aldersgruppen. De med

obestdimd HNS blir farre i de dldre dldersgrupperna. Resultaten visas 1 figur 7.
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Figur 7. Forekomst av konduktiv HNS, obestdmd HNS och normal hérsel i tre aldersgrupper bland barn med
22q11.2 DS.

6.4 Aldersgrupper och grad av horselnedsattning

I 1-3-&rsgruppen hade 71% (12/17) en l4tt HNS och 6% (1/17) en méttlig HNS. I 6-8-
arsgruppen hade 36% (8/22) en latt HNS och 14% (3/22) en mattlig HNS. 1 11-17-
arsgruppen hade 29% (7/24) en latt HNS och 17% (4/24) en mattlig HNS. Ingen i

aldersgrupperna hade en dokumenterat svar HNS.

Andelen normalhdrande 1 grupperna var 24 % (4/17), 50 % (11/22) respektive 54 %
(13/24).

Figur 8 visar andelen fordelningen av grad av HNS i olika aldersgrupper hos barn med
22q11.2 DS.

14

12

10
= 8 - m Normal
£ Latt
< 6 O Mattlig

1-3 ar 6-8 ar 11-17 &r

Figur 8. Forekomst av latt HNS, mattlig HNS och normal horsel i dldersgrupper.
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7. DISKUSSION

7.1 Metoddiskussion

Vi har valt att utfora en retrospektiv journalstudie for att belysa vikten av att horseltesta
barn med 22q11.2 DS. Under tiden som vi sokt efter litteratur i &mnet har det framgatt att
kunskapen om dessa barns horselproblematik dr mycket knapphindig. Vi hittade heller
ingen svensk forskning om hur vanligt det 4&r med HNS hos dessa barn. Det var darfor mest
intressant att gora en journalstudie istéllet for en litteraturstudie.

Grénserna for HNS och grad av HNS sattes enligt de virden som Sahlgrenska
Universitetssjukhuset anvinder sig av. Dessa viarden anvéinds ocksa internationellt. Det
finns dock andra gransvirden som &r internationellt accepterade, t.ex. WHO’s standard
som beskrivs 1 bakgrunden.

I beddmningen av forekomst av HNS har vi valt att utgd frin TMV3, DTMV och/eller
TMV4. I manga studier har forfattarna valt att enbart bedoma HNS utifrén antingen TMV3
eller TMV4. Anledningen till att vi har valt att utga frén ett bredare frekvensomrade beror
pa svérigheterna med att méta horseln péd barn samt att vi inte vill férbise de som har en
diskantnedséttning. Vid horselmétning pa sma barn dr det rutin att testa férre frekvenser
(0,5, 1, 2 och 4 kHz) 4n vid métning av stdrre barn som har storre tdlamod och léttare kan
medverka vid en storre horselmétning. Detta innebér att om vi enbart skulle ha utgatt fran
TMV3 och DTMV vid beddmning av horseln s& hade vi missat vissa horselnedsattningar
hos barn under 4 ér. Ett annat dilemma med de minsta barnen &r att det dr svart att utfora
en horselmitning med benledning dé de séllan accepterar att ha benledningstelefonen pa
sig. Ddrmed kan man inte bestimma typen av HNS och manga av de yngre barnen hamnar
dérfor 1 en grupp vi kallar obestdmd typ av HNS.

Virt att diskutera dr dven horselmétningarnas tillforlitlighet. Ju mer kognitivt
utvecklade barnen blir, desto sdkrare métresultat fir man. Sma barn testas ofta via
hogtalare (ljudfilt) och ibland dven med frekvensfiltrerade ljud (ej rena toner). Resultatet
av horselmitningen bestar av de reaktioner som audionomen registrerat hos barnet.
Eftersom méatningen utfors 1 ljudfilt kan audionomen inte uttala sig om huruvida en
eventuell HNS &r uni- eller bilateral. Hos éldre barn kan man utfora horselméitningen med
benlednings- och hortelefoner med rena toner. Resultatet blir da mer sékert och kan pavisa
eventuell unilateral nedséttning. Resultatet av horselmétningen kan paverkas av vilken
audionom som utfort horselmétningen. En erfaren barnaudionom har stérre kunskap om

vilka knep man kan anvénda sig av for att lattare fa barnen att medverka, samt &r van vid
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att avlasa barns reaktioner vid ljudstimulering. Detta dr en felkédlla som man alltid ska vara
medveten om nir man granskar audiogram.

Av 158 identifierade barn och vuxna med 22q11.2 DS uppfyllde 103 personer studiens
inklusionskriterier. De 55 som inte uppfyllde studiens kriterier raknades som bortfall. Av
de 55 var det bland annat personer som var dver 18 ar vid méttillfallet. Anledningen till
detta kan vara att personerna diagnosticerats forst i vuxen alder. Det kan ocksa vara en
foljd av att det inte alltid har varit rutin att horseltesta barn med 22q11.2 DS. Det fanns
dven personer som vi inte fann audiogram pd. Den vanligaste orsaken &r troligtvis att de &r
bosatta utanfor Sahlgrenska Universitetssjukhusets upptagningsomrade och har dérfor inga
dokumenterade horselundersdkningar inlagda 1 den databas vi hade tillgang till. Det kan
dven bero pa andra faktorer s& som att de ej kunnat medverka vid horselmitning, att det
inte utforts horselmétning eller att de avlidit innan horselmétning utforts.

Till redovisning av punktprevalensen av HNS hos barn med 22q11.2 DS valde vi att
utga fran barnens andra dokumenterade mattillfalle. Anledningen till detta &r att resultatet
frén det forsta mattillfallet ofta kan vara lite knapphéndig beroende pa barnets
samarbetsvilja med en okdnd audionom. De barn som uppvisar en HNS vid forsta
miittillféllet kallas for nytt horselprov for att sdkerstilla eller forkasta det forsta
miétresultatet. Darfor kan det andra métresultatet anses vara mer sikert &n det forsta. Om
det vid andra méttillféllet fanns uppenbara indikationer pé att forutsittningarna for
horselmétning var sémre 4n vid forsta tillfdllet, anvindes det forsta mattillféllet i studien.
De ganger det endast fanns ett dokumenterat mitresultat anvénde vi oss av detta.

Vid materialinsamling till aldersgruppsundersékningen utgick vi frdn antingen
centreringsdldern eller basta métresultat inom aldersspannet. Anledningen till att vi valde
att titta pa aldersgrupper var att vi ville se om det fanns nagon skillnad mellan hur barnen
hor i olika aldrar. Vi valde aldrarna utifran att de skulle kunna representera en viss grupp
av barn; 1-3 ar = smabarn, 6-8 &r = skolbarn, 11-17 ar = tonéringar. Tondrsgruppen ar

bredare p.g.a. att barn i den dldern inte horseltestas lika ofta som nér de ar yngre.

7.2 Resultatdiskussion

7.2.1 Punktprevalens av horselnedséattning

Vir studie visade att 54,4 % av barnen har en uni- eller bilateral HNS av definierad typ och
grad. Medeldldern i denna studie var 8,8 ar med standardavvikelsen 4,8 och en spridning
mellan 1-18 &r. I en litteraturstudie utford av Mehra m.fl. (52) p& en normalpopulation barn

1 USA fann de att 3,1 % av barn mellan 0-18 &r hade ndgon typ/grad av uni- eller bilateral
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HNS. Dessa tva resultat skiljer sig markant fran varandra och visar att barn med 22q11.2
DS i storre grad dn normalbefolkningen har en HNS. I undersékningen av Mehra m.fl.
anvindes griansvérdet >25 dB i frekvensomradet 0,5-2 kHz medan denna unders6kning har
gransvardet >20 dB HL och frekvensomradet 0,5-6 kHz. Definitionen av HNS var inte
exakt lika, men eftersom skillnaden &r sa stor kan vi dnda uttala oss om att det foreligger en
verklig skillnad.

Resultatet fran denna kartliggning jdmfort med andra forskare som studerat horseln
hos barn med 22q11.2 DS resultat dr dverrensstimmande. De har i sina studier funnit
prevalenssiffror mellan 39-59 % (22, 34, 35).

I resultatredovisningen av uni- och bilateral HNS fann vi att de med bilateral HNS ar
fler én de med unilateral nedséttning. Hér dr det viktigt att komma ihdg det som vi nimnde
1 metodavsnittet att barn som horseltestats i ljudfélt och pavisar HNS har tilldelats den
bilaterala gruppen.

Eftersom de fOrsta tre aren i ett barns liv dr avgorande for dess sprakliga utveckling kan
en HNS fa stora konsekvenser for barnet om den gar oupptickt (51). D4 barn med 22q11.2
DS ofta har annan problematik si kan en odiagnosticerad och obehandlad HNS hamma
barnets naturliga utveckling annu mer. Punktprevalensen visar pa att det ar viktigt att
horseltesta barn som har diagnosticerats med 22q11.2 DS. Ménga barn med 22q11.2 DS
har tal- och spréksvérigheter p.g.a. annan problematik t.ex. gomspalt (3, 14, 16). Det ar
darfor viktigt att informera fordldrarna om att vara observanta péd barnets horsel eftersom
det kan vara svart att uppmérksamma en HNS om barnet redan har tal- och sprakforsening.
Ett sétt att sdkerstélla diagnosticerad HNS ar att f6lja upp barn med 22q11.2 DS enligt

kliniska riktlinjer eller vardprogram.

7.2.2 Typ och grad av horselnedsattning
Latt konduktiv HNS var den vanligaste typen och graden av HNS hos barnen som ingick 1
studien. Den litteratur vi har studerat stddjer detta resultat (22, 34, 35).

Under arbetets gang visade det sig att det fanns ménga barn som var hdrselundersokta
pa sa sitt att typen av HNS ej kunde identifieras. Detta var mest framtrddande hos barnen i
de yngre aldrarna, beroende pa de métsvarigheter vi har ndmnt innan.

Barn med 22q11.2 DS har en 6kad risk for att drabbas av mediaotiter som tros bero pa
en hog forekomst av gomspalt (17, 34). Immunproblematiken spelar ocksa en stor roll for
uppkomsten av mediaotit hos dessa barn (3). Eftersom det &r sa vanligt med

mellanéreproblematik hos denna grupp dr det ingen Overraskning att den vanligaste typen
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av HNS var konduktiv. Den vanligaste graden av HNS kan ocksa hérledas till
mellandreproblematiken eftersom det har visat sig att mediaotit oftast ger upphov till en
latt HNS (47, 48).

Eftersom barn med 22q11.2 DS ir infektionskénsliga dr det extra viktigt att vara
uppmarksam pé tecken pa mediaotit for att mojliggora tidig intervention. En litt konduktiv
HNS ér oftast temporidr och med rétt behandling behdver den inte ndmnvért paverka

barnets utveckling.

7.2.3 Aldersgrupper och konduktiv hrselnedsattning
Resultatet av studien visar att ju hdgre upp 1 dldrarna man kommer, desto vanligare &r det
med definierad konduktiv HNS. Ser man dock pa antalet barn med obestamd HNS i de
olika &ldersgrupperna sa ér det valdigt f4 med obestdmd typ i tondrsgruppen och ménga i
smabarnsgruppen. Detta har sin grund i forutsittningarna for horselmétningar pa smé barn.
Kan man inte goéra benledningsmétning kan man inte heller bekréfta typen av HNS. Det ar
dérfor svart att dra nagon direkt slutsats om att dldre barn med 22q11.2 DS i storre
utstrdckning har en konduktiv HNS.

De som uppvisat normal horsel vid horselmétning blir fler 1 de dldre aldersgrupperna.
Vi kan tinka oss tva forklaringar till detta. Den ena &r att sméa barn 1 allménhet har storre
risk fOr att drabbas av mellanéreinfektioner upp till tre ars dlder och darfoér uppvisar en
HNS (48). Den andra beror pé osdkerheten vid registrering av barns reaktioner vid
horselmitning. Detta kan leda till att det pa audiogrammet ser ut som en mycket latt HNS

ndr barnet i sjdlva verket 4r normalhdrande.

7.2.4 Aldersgrupper och grad av horselnedsattning

Andelen barn med latt HNS ar mindre i de dldre aldersgrupperna én i de yngre
aldersgrupperna. Detta tror vi har samma orsak som vi beskrivit ovan, att audiogrammet
kan pavisa en falsk mycket latt HNS hos sma barn. Denna metodologiska begridnsning
minskar med stigande dlder p.g.a. métforfarandet. Samma anledning ligger troligtvis till
grund foOr att det ar farre barn med normal horsel i 1-3 arsgruppen.

Forekomsten av méttlig HNS ar hogre 1 de dldre aldersgrupperna jamfort med den
yngre dldersgruppen. Det kan bero pa ett slumpmissigt reultat. Det kan dven bero pé
inflyttning till G6teborg for att exempelvis barn med 22q11.2 DS behover fa ndrhet till den
specialistvard och specialskola som barn med syndrom och méttlig HNS behover.

Den diskussion vi fort ovan har baserats utifran observationer av trender i resultatet.
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7.2.5 Forslag till framtida forskning

Det vore intressant att géra en nationell studie pé alla barn 1 Sverige med 22q11.2 DS {or
att fa fram ett normalmaterial géllande horsel som kan relateras till normalbefolkningen.
Detta for att enbart material frain DSBUS, som ér ett center for hjart- och immunproblem,
eventuellt kan paverka att antalet barn med HNS ér fler.

Man skulle kunna utfora en prospektiv studie som undersdker horseln hos barn med
22q11.2 DS fran 0-18 ars élder. Detta fOr att kunna visa pa trender 1 horselutvecklingen hos
dessa barn.

Onskvirt vore att utveckla méitmetodiken runt hdrseltest pa smé barn for att i tidigare

alder kunna bestdmma typen av HNS.

8. KONKLUSION

Punktprevalensen for HNS pa barn med 22q11.2 DS var 54,4 %. Detta dverensstimmer
med andra studier pa barn 1-18 &r med samma syndrom. Resultatet skiljer sig markant fran
forekomsten av HNS 1 en jimnérig normalpopulation, ddr HNS inte &r lika vanligt. Den
relativt hoga forekomsten av latt till mattlig HNS belyser vikten av att horseltesta och folja
upp barn med 22q11.2 DS som rutin. Den vanligaste graden och typen av HNS é&r en latt
konduktiv HNS vilket troligen har sin grund i den 6kade risken for mellandreinfektioner
hos dessa barn. Forekomsten av olika typer och grader av HNS i de undersokta
aldersgrupperna kan ha paverkats av métmetodik och darfor kan inga sdkra slutsatser dras
fran aktuella resultat.

Med denna studie vill vi uppmirksamma personer inom varden som kommer 1 kontakt
med barn med 22q11.2 DS pé vikten av att lyfta fram horseln mitt i1 all annan problematik
som ofta finns runt barn med 22q11.2 DS. Detta ér av sdrskild vikt med tanke pd den
negativa paverkan en HNS har pa barns lingvistiska, kognitiva, sociala och kidnslomissiga

utveckling.
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