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典型个案病例报告 

 

多个专科医生目前正在跟诊一位患有染色体 22q11.2 缺失综合症(22q11DS)的 12 岁男童（请参

阅英语原版之图 1 ）。 这位男童由一位 31 岁的 G3P3 母亲足月后自然阴道分娩， 但有轻微羊

水过多。 男童出生时体重 3033 克，家族史不详。 一分钟时 Apgar 新生儿评分为 8 分，5 分钟

时为 9 分。 除了哭声有些微弱以外，婴儿初生检测并无特别之处，之后即直接送入了健康婴

儿室。 不久之后发现有心脏杂音，经心脏科会诊后孩子被转入当地一家三级医院，确诊为法

洛氏四联症。 出生第三天病情稳定后出院。  

 

他出生后第五天开始出现抖动，送到当地急救室检查发现其总钙量为 4.7 mg/dL，之后诊断为

患有局部甲状旁腺功能减退症。 此时，进行咨询的遗传科医生建议进行染色体 22q11DS 诊

断。 几周后，他们家接到用荧光原位杂交（FISH）确认诊断的电话。 直到孩子 5 个月大时，

在三级医院接受心脏修复时才了解关于 22q11DS 的诊断、预后、 病因以及复发风险的其它信

息。 在此期间，孩子有进食困难（需要通过鼻胃管进行辅助进食）、鼻腔反流和胃食道反流

等，同时孩子的父母也在网上搜索有关诊断的可靠信息。  

 

随后的显著异常和干预措施包括：复发性中耳炎， 6 个月的时候进行双侧鼓膜切开置管术；在

识别肺动脉瓣狭窄和双侧胸腔积液后，在 6 岁的时候接受血管成形术及左侧脉动内内支架置

入 ；严重 T 细胞功能障碍的慢性上呼吸道感染，所以直至 7 岁才能注射活病毒疫苗腭咽闭合

不全 ，7 岁时进行咽瓣手术；釉质发育不全和众多龋齿，从 7 岁开始在全部心脏麻痹的情况下

进行三次牙齿手术 ；多节段颈椎和胸椎异常以及脊柱侧凸和上腰椎侧弯，11 岁时进行置入生

长棒手术并在 11 岁半和 12 岁时将生长棒延长 ；术后低血钙；身材矮小；便秘；持久性特发性

血小板减少。 相关阴性结果包括肾脏超声波和父母 22q11.2 缺失研究结果。  

  

体检时，他的身高和重量一直略低于 5%，但并无激素缺乏症的证据。 头围属于参考范围内的

25%。 生理缺陷包括：前发际低、眼皮浮肿、颧骨扁平、形状正常但耳部突起且耳垂粘连、

鼻部轻微歪斜、鼻尖圆钝肥大、鼻翼发育不全、歪嘴哭面容、上嘴唇薄、小颌轻微畸形、 骶

骨酒窝并且有第二和第三个脚趾头并趾。  
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成长发育迟缓， 11 个月才能坐立，18 个月才会行走。 特别是说话严重延迟，因为他从未牙

牙学语，他在 3 岁的时候才讲了他人生的第一个单词，直到 7 岁时才能讲整句话。 尽管如

此，他在理解语言和手语沟通方面具有相对优势。 现已相当熟练，并可以在资源教室与 7 年

级的其他孩子一同学习。 此外，他很友善，但有时又表现得焦虑和固持化(perseverations)。 

最后，尽管经历了多项健康、学业和社交方面的困难，但他积极参与辅助体育，而且还是一

位狂热的摔跤迷，并享受旅行。 但是，随着慢慢成年，一直支持他的父母、兄弟姐妹以及整

个大家庭越来越担心他的长期治疗效果和转变。  

 

该男孩的复杂病程证明，一份能协助全科及专科医生和专家照顾 22q11DS 病人的实用性及多

系统的临床实践指南是需要的。 虽然仍未得到广泛认识，但检测需求(包括产前检查)在不断

增加。 此外，由于表型范围变化相当大，患者可在任何年龄段时表现出此症。 因此，这份

由国际专家小组研发的指南提出了可用于 22q11DS 病人的 整个寿命最佳实用建议， 并针对 

儿童成长期间不断变化的问题。  

  

 

  



背景 

 

尽管临床上仍未得到广泛认识， 22q11DS 是最常见的微缺失综合症 (MIM#188400/#192430) ，

估计 4000 个活胎中就有 1 个患有此症。 1-3但由于 22q11DS 的表现度在不同患者有差异, 实际

的发病率可能更高 4 。 相比之下，1200 个新生儿中就可发现 1 个患有唐氏综合症。 5 

22q11DS 是继唐氏综合症之后导致发育延迟和主要先天性心脏病的第二大常见因素，约有 

2.4% 的个体患有发育性残疾，6并且约 10-15% 的父母患有法洛四联症。 7,8 22q11.2 缺失在大

多患者中确定为迪乔治综合症、软腭-心- 面综合症和异常面容综合症 9-14 属常染色体显性遗传 

OpitzG／ BBB 综合症和 Cayler 心面综合症。 15,16 尽管这些相关疾病的名单看起来复杂，但是

可以理解的是，诊断最初由临床医生根据他们的专业领域进行描述。 随着 FISH 的广泛应

用，缺失症患者被统称为染色体病因学中的 22q11 .2 DS 。    

 

使临床医生进行 22q11.2 缺失研究的临床特征可能会随着患者年龄而有所变化，但是他们一般

会有以下两种或更多典型表现：发育性残疾和/或学习失能，17-19 心脏锥干畸形、上腭缺陷、鼻

反流、和 /或发音障碍、行为问题和/或精神疾病 20,21 、免疫缺陷、低血钙症和典型面部特征

（请参阅英语原版之图 1 ）。 23-26 但是，由于 22q11.2 缺失的表现度在不同患者中有重大的

差异，如果患者未有典型表现时，可能就会出现漏诊。 134,35这变化较大的差异也可能使

22q11.2 缺失在被检测诊断为其它临床综合症（如戈尔登哈）的患者的身上发现。 4 因此，要

识别 22q11DS ，特别是在少年和儿童时，需要特别留意。 23-25 而男性和女性儿童受影响程度

相同。 26  

 

22q11.2 半合子缺失（ 即是 在一对染色体的一条染色体上）通常因为缺失太小而无法单独 以 

细胞遗传学 的 标准染色体显带技术识别 出来 。 自 1992 年，在常见缺失区域内使用探极如

N25 或 TUPLE1 的 FISH 研究使临床实验室可以识别患者是否患有 22q11.2 微缺失。 大多数患

者 (~85%) 的缺失较大 (~3 Mb) ，约包含 45 个功能基因，而其他余下的患者存在较小非典型或 

「 嵌套 」 的缺失，一般在 3 Mb 范围之内。 27,28 FISH 仅可检测邻近 22q11.2 缺失区域内的一

个单独目标排序。 一些「非典型」缺失不包括一般用于临床试验的包含 FISH 探极的区域， 

29 因此仅通过这些方法研究的患者将未被发现。 可检测任何大小片段的 22q11.2 缺失的更复

杂技术，如微数组比较基因体杂交技术 (aCGH)、多重连接探极放大 (MLPA)，将最终取代大
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多实验室的 FISH 检测。 30  

  

在病因学方面， 22q11.2 缺失的发生与染色体 22q11.2 区域基因组结构有关。 由于不平衡的

染色体交叉和互换（非等位基因同源重组），彼此高同源性低重复 (LCR) 序列使这个区域特

别容易进行重新排列。 31 这些 LCR 序列位于常规 22q11.2 缺失区域的 两 侧 ， 并确定常规断

点。 但是，LCR 不在侧面的断点，可能涉及其它有待确定的重复元素和机制。 32,33  

  

大多数 22q11.2 缺失 (>90%) 为 de novo （自发）事件，即父母均未受到影响。 4,28 但是，在

高达 10% 的患者中，可在父母中识别到 22q11.2 缺失（母亲和父亲受影响的机会相等）。 

28,34 因此，基于 22q11.2 缺失的表现度在不同患者中有重大的差异，以及体细胞镶嵌性（缺

失仅存于部分组织，如淋巴细胞），39 建议对所有父母进行检查，并且如果识别出缺失，则

提供相应跟进和遗传咨询服务。 4    

 

关于死亡率 , 值得注意的是，不同于迪乔治综合症患者的早期报告，随着缓和 性心脏修复和

免疫缺陷的医疗治疗的改进，22q11DS 的婴儿死亡率现在相对较低 (~4%) 。 34 但是，与人口

期望值相比，整体死亡率还是较高，特别是在成人中。 42   

 

22q11DS 是典型的多系统综合症，其严重程度和病症复杂性在不同患者间的差异甚大 35 ， 甚

至在相同家庭中受影响的成员也是如此。 34 此外，一个特征的存在并不能预测任何其它特征

的存在。 而且，到目前为止，并无具令人信服的数据显示 22q11.2 缺失程度与临床表现的重

大差异有关连。 4,28 因此，虽然有一些针对所有患者的相关建议，但治疗必须适合个别患

者、年龄或者发育阶段以及他们的相关特征、严重性以及治疗需求之间的特殊联系。 如我们

的典型个案病例报告中所示，在婴幼儿期，典型表现如喂养问题、感染、低血钙症和结构性

心脏病和上腭异常，可能会伴随讲话、学习和/ 或发育问题出现。 在学龄期，父母的关注点

经常会转移到寻找适当教育支持，培养人际关系和应对各种医疗问题如：不具体但限制肢体

运动的腿疼、 脊柱侧凸、自体免疫疾病、和因为激素缺乏症引起的身材矮小。 复发性感染

可能影响就学，孩子成长时可能需要二次心脏手术。 青少年和年轻成年人可能会有新发或复

发癫痫和/或可治疗的精神疾病。 在成年期，一部分患者发现很难建立或维持雇佣和正常社

会关系。 此外，在整个生命期限间，尤其如果跟 22q11DS 的潜在联系未得到明确， 当新的



与综合症相关的局部和的全身病症可能会出现时，会造成特别大的压力。 36  

 

 很明显，在任何年龄作出的 22q11DS 诊断都会对遗传咨询服务和患者治疗方面有显著的改变。 

4,25 及早诊断为影响发病过程和优化治疗效果提供最佳时机。 预期护理（Anticipatory care）包

括探测和协调治疗相关病况。 4,24,25 证据 显示标准治疗对相关问题有效（从先天性心脏异常

到甲状腺疾病以及精神疾病等）， 37 但是，在多系统性质的 22q11DS 的情况下， 应当研究所

有治疗策略。 特别门诊或所谓的「卓越临床中心」，如我们的个案病例所示，可为父母和治

疗医生提供支持，并协助家庭加入同伴支持网络 23-25。 同样地，这类门诊可小心监测患者所

面临的各种可能性和挑战，从而按需要进行及时的治疗。 由于 22q11DS 十分复杂， 若地理

环境及经济上许可，我们提议所有 22q11DS 患者都在一个全面护理中心（comprehensive care 

center ）接受定期检查 ， 但是 22q11DS 专科诊所的数目有限。 因此，本指南可协助全科医生

治疗 22q11.2 缺失的患者。  

 

 

方法 

 

本指南分两步制定：首先，针对此曾举办过两次国际 22q11DS 共识会议，一次于 2006 年在法

国马赛市，一次于 2008 年在荷兰乌特勒支举行，在这两次会议上，具有丰富经验的医师和研

究人员（来自多过 15 个国家的 18 个专科代表 ）进行小组讨论并基于经验和数据，提出最佳的

实用建议。  

 

第二，系统性地回顾 239 份临床相关出版物，尽量以科学证据达成共识建议 38 ，在此发现对

于此复杂病情的的文献相对有限，特别是与治疗相关的问题。 因此，我们的了解在相对早期

阶段，几乎所有 22q11DS 的证据均是第三级或第四级数据（描述性研究和/或专家意见） 43。 

所以，我们还未对提出的建议正式作出评级。  

  



  

源于这两个步骤的共识文件草案在 2010 年英国考文垂举行的 22q11DS 国际会议上得到了改

进 ，目标旨在超越国籍 、保健系统的 分 别和分科专业偏见。 与所有的临床实践指南一样，

这些初始建议将随着更多数据的出现而不断更新。 而且，由于成本、不同实践模式及其它原

因，部分或许多临床医生不可能进行所有的研究或评估。 就像大多数指南，在预期性护理等

的成本效率上并未有可用数据，如治疗 22q11DS 患者的低血钙症以防止癫痫。 然而，这些

指导方针虽然倾向于过于完整，但力求包含当前被视为治疗 22q11DS 患者的最佳方式， 从

而让护理者了解可能具有重大临床意义的症状。  

 

指南总结 

 

表 1 介绍了多系统特征，包括那些常见及罕见但可能对诊断和/或后续治疗相当重要的特征。 

25,35 表 1 还提供了治疗和涉及专业的概述。 表 2 列出了「诊断中」阶段和之后发展阶段的建

议。 表 3 列出了医生在治疗患者期间可能遇到的注意事项。 这些都是总体的一般原则。 对

全世界各地皆有实用性的建议被列为优先。  

 

  

遗传咨询服务 

 

22q11DS 的遗传咨询包括讨论患病率、成因、检测、各种病症、干预以及产前 / 孕前的选

项 ， 4特别是那些因为其孩子有更严重的 22q11DS病症而被检测的成年人︰虽然他们自己本

身只有轻微的临床病症, 却被发现患有缺失症 34 。 此外，体细胞镶嵌性亦曾被报告。 39 因

此，虽然缺少明显的临床特征，也应确保父母 得到检测 以便提供相应复发风险咨询服务。 

同样地，患有 de novo 缺失症的孩子的父母若有生殖系镶嵌的情况，其以后的孩子将有少量的

复发风险。 40,41 一个较为罕见的情况是患者有 22q11.2 缺失及另外一些可能产生混淆的诊

断， 如家族性单基因疾病 或其它零星染色体异常。 这样会使 22q11.2 缺失的特征评估以及

遗传咨询服务复杂化。 更为罕见的是，因为染色体不平衡易位而引起缺失 10，而且这样还会

影响复发风险咨询。 因此，咨询师有责任在提供咨询服务之前排除易位的可能性。  

 



22q11DS 的患者，不论性别，与显性常染色体遗传患者相似，在每次怀孕有 50% 的机会生育

一个受影响的孩子。 不过根据综合症的可变性，不可能预测后代临床表现的范围和严重程

度。 此类患者的产前诊断选择包括：超声和胎儿超声心动图(一个非侵入性但仅可检测部份 

22q11DS 的先天性异常)、产前缺失检测，如通过绒毛膜取样或高精度的羊膜穿刺术。 孕前

选择包括使用捐赠者配子(精子/卵子)或试管授精的胚胎植入前的基因诊断。 4  

  

 咨询服务包括提供关于常见和 /或可能在 22q11DS 患者不同 成长阶段 出现的 病状的最新信息

（表 1）。 此外，应向患者、其家庭及医生提供相关的治疗策略、当地资源和支持的信息。  

 

最理想的情况是，在生命的不同阶段都接受遗传咨询服务，并 向患者 提供关于 22q11DS 的最

新信息并解答问题。 这在青春期和成年期过渡期间特别重要，因为生殖问题和可治疗的晚发

病情，如精神疾病，是这时期较突出的特征。 25  
 

 

  

 

结论 

总括来说，本指南提出了目前在各个整个生命阶段间可用的最佳实用建议，并集中讨论儿童

期不断变化的问题，如我们的典型个案病例报告所示。 与所有指南一样，这些建议需要随着

新信息而不断更新。  
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 一般特征1  
相關年齡組 

挑选出的较罕见特征2  
  

处理方法  涉及的一般专科  
（家庭医学科、儿

科、普通内科、放

射科除外）  

  
胎儿  

  
婴儿至  
儿童  

  
青少年至

成人  

  
标准3  

  
特别考虑或注意  

普通遗传学  
 生理缺陷（>90% 的病例） 4  
 多重性先天异常  
 学习障碍/智能缺陷/发育迟缓 (90%)  
 羊水过多 (16%)  

    
  

  
  

 胎儿流产或婴儿死亡  
 

  
  

遗传咨询   
药物治疗  

医学遗传科   
妇产科  

心血管系统（锥干/其他）   
 任何人（包括未成年人） (50-75%)  
 需要手术 (30-40%)  

    
  

  
  

 血管环  
 主动脉根部扩张  
 心律失常   

  
  

超声波心动图   
用于婴儿手术的辐

照血液制品  
钙水平  

心血管外科  
心脏科  

上腭及相关(75%)  
 发音障碍/哭泣障碍和/或鼻腔反流 (>90%)  
 腭咽闭合不全  黏膜下腭裂（常见腭裂/罕见腭裂）  
 慢性中耳炎和/或分泌性中耳炎  
 感音神经性听力损失和/或传导性听力损失 (30-50%)  

    
  

  
  

 喉蹼  
 气管-食管瘘  
 食管闭锁  
 副耳瘘孔/耳前瘘孔7  
 小耳症/无耳7  

  言语治疗   
腭部手术  

言语病理科  
整形外科/唇腭裂医

疗小组  
耳鼻喉科  
听力科  
  

免疫相关系统5  
 复发性感染 (35%-40%)   
 T 细胞水平偏低和/或功能受损  
 自体免疫疾病 

    
  
  
  
   

  
  
  
  
  

 IgA 缺乏症  
 严重免疫缺陷 (0.5-1%)  
 

  接种流感疫苗  
  
用于婴儿的特殊方

案5   

免疫科  
风湿科  
耳鼻喉科  
过敏科  
呼吸科  

内分泌系统   
 低血钙症和/或甲状旁腺功能减退 (>60%)  
 甲状旁腺功能减退 (20%)，甲状腺机能亢进 (5%)  
 肥胖症（35%，成人）  

  
  
  
  

  
  

  
  

  生长激素缺乏症  
 2 型糖尿病  

   补充维生素 D 和

钙6  
生长激素食谱/运

动咨询  

内分泌科  
营养科  
  

胃肠系统   
 胃-食道反流  
 动力障碍/吞咽困难 (35%)  
 便秘  
 胆石病 (20%)   
 脐/腹股沟疝  

    
  

  
  

 吸入  
 肛门闭锁  
 肠旋转不良  
 先天性巨结肠   
 膈疝  

  胃管喂食  
（胃造口术，胃底

折叠术）  
  

胃肠科  
普通外科  
喂食医疗小组  
呼吸科  

泌尿生殖系统  
 泌尿道结构异常 (31%)  
 排尿障碍 (11%)  
 单侧肾脏发育不全 (10%)  
 多囊性发育不良肾 (10%) 

    
  

  
  

 回波肾/肾发育不良  
 重复肾  
 肾积水  
 尿道下裂  
 隐睾症  
 无子宫 
 肾钙质沉着症  

  超声波  
移植  

泌尿科  
肾脏科  
妇科  
放射科  

表 1： 22q11.2 染色体缺失综合征的多系统特征 
 



眼科  
 斜视 (15%)  
 屈光不正  
 角膜后胚胎环，视网膜血管扭曲7  

    
  

  
  
  
  
  

 巩角膜  
 眼组织残缺  
 上睑下垂  
 

  眼科检查  眼科  

骨骼系统  
 脊柱侧凸（45%；6% 需要手术）  
 颈椎异常/胸部蝴蝶椎  
 儿童先天性腿疼  
 骶骨窦道  

    
  
  
  

  
  
  

 颈脊髓压迫症  
 颅缝早闭  
 上/下肢轴前/后多指症    

  X光检查   
矫正术  

整形外科  
神经外科  
放射科  
普通外科  
手外科  
理疗科  

血液病学/肿瘤学  
 血小板减少 (30%)  
 脾肿大 (10%)  
 
 

    
  

  
  

 先天血小板减少症  
 巨大血小板病  
 自身免疫   
嗜中性白血球减少症  
 白血病，淋巴瘤，肝母细

胞癌  

  监控    

神经系统  
 复发性（常为低钙性）癫痫（40%，成人）  
 无促因癫痫 (5%)  

    
  

  
  

 多小脑回  
 小脑畸形  
 神经管缺陷  
 腹型偏头痛  

  钙水平，镁水平  
脑电图  
磁共振  

神经科  

生长和发育  
 发育不良  
 运动发育迟缓和/或言语迟缓 (>90%)  
 学习障碍 (>90%)，智能缺陷 (~35%)  
 身材矮小 (20%)  

    
  
  

  
  
  
  
  

    早期干预   
手语   
教育支持  
职业咨询  

小儿发育科  
言语病理科  
职业治疗科/理疗科  
神经心理科  
教育心理科  

神经精神系统障碍   
神经系统疾病（60%，成人）  
 儿童期疾病（例如，注意力缺陷，自闭症谱系障碍）  
 焦虑与抑郁  
 精神分裂症和其他精神病 (>20%)  

    
  

  
  

    监控   
标准疗法  

精神科  
小儿发育科  

其他疾病 
 非传染性呼吸系统疾病 (10-20%)  
 皮脂溢或皮炎 (35%)，重度痤疮 (25%)  
 髌骨脱位 (10%)  
 牙科疾病 – 牙釉质发育不全/慢性龋（常见）  
 静脉曲张 (10%)  

    
  

  
  
  
  

  
  

  
  
  
  

  
  
  
  

呼吸科/肺病科/麻

醉科  
皮肤科  
风湿科  
整形外科  
牙科  
血管外科  

1 我们对于 22q11.2 染色体缺失综合征 (22q11DS) 特征概率的估计仅以终生患病率为准，并且因病例确定方法和患者年龄而异。 22q11.2 染色体缺失综合征的特

征包括 >1% 的患病率，这明显高于普通人群中的估计值  

2 22q11.2 染色体缺失综合征中挑选出（一定程度上为任意挑选）的一系列较罕见特征，强调了需要积极治疗的病症   

3 根据所涉及病症采取的标准监控、调查和管理   

4 典型面部特征包括长窄脸、颧骨扁平、眼皮浮肿、鼻尖圆钝肥大的管形鼻、鼻翼发育不全、鼻塌陷或鼻横纹、小嘴、小耳突的耳轮厚重褶皱和歪嘴哭面容 

5 仅适用于婴儿：将传染性暴露最小化、一开始即保留活疫苗、对于巨细胞病毒检测呈阴性的婴儿提供经辐照的血液产品、流感接种疫苗和呼吸道合胞病毒预防   



6 所有患者均应当补充维生素 D，病史中记录有低血钙症和/或相对或绝对甲状旁腺功能减退的患者可能要有服用规定的荷尔蒙形式，例如，骨化三醇，由内分泌学

家监督  

7 可能对诊断有重要作用 

 

 



* 我们于 2010 年提出这些建议，我们往往会犯过度包容的错误。 本地的医疗实践模式可能会有所不同  

1 婴儿期的钙水平测试每 3-6 个月进行一次，儿童期每 5 年进行一次，之后每 1-2 年进行一次，甲状腺检查每年进行一次。 术前和术后进行钙检查，孕期要定期

进行钙检查  

2 除了全血技术检查（含分类项目检查）外，在新生儿中要进行流式细胞术检查，年龄 9-12 个月婴儿（活疫苗之前）进行 流式细胞术、免疫球蛋白和 T 细胞功能

检查。专家在缺乏临床特征时扩大所需的免疫检查上有意见分歧。  

3 在注射活疫苗前评估免疫功能（请参见脚注 2）  

4 在婴儿期： 查看腭，评估进食问题和/或鼻腔反流；在儿童学步期： 评估鼻音质量  

5 颈椎拍片以检测异常现象：前/后、侧、扩展、张嘴、颅底视图检查。专家在例行 X 线检查可取性上有意见分歧。有脐带压迫症状表示要进行紧急转到神经科。  

6 运动发育迟缓和言语/语言迟缓很常见，对于任何迟缓，迅速转诊进行早期干预有助于获得最优效果  

7 对于行为状态、情绪状态及思维的变化要警觉，包括成人及青少年的幻想和错觉，评估应包括高危行为（性行为、酒精/药物滥用等） 

 8 详情请参见文本  

表 2. 22q11.2 染色体缺失综合征的建议评估*  
评估  诊断中  婴儿期  

（0-12 个月）  个）  
学前期 

（1-5 周岁） （1岁）  
学龄期  

（6-11 周岁） ）  
青春期  

（12-18 周岁）  ）  
成年期  

（>18 周岁）18 周 

离子钙，甲状旁腺激

素1  
●  ●  ●  ●  ●  ●  

促甲状腺激素（每年

一次）  
●    ●  ●  ●  ●  

全血计数及分类项目

检查（每年一次）  
●  ●  ●  ●  ●  ●  

免疫学评估2  ●  ●3  ●3        

眼科  ●    ●        

评估腭4  ●  ●  ●        

听力  ●  ●  ●      ●  
颈椎（> 4 岁）      ●5        
脊柱侧凸检查  ●    ●    ●    
牙齿评估      ●  ●  ●  ●  
肾脏超声波  ●            
心电图  ●          ●  
超声波心动图  ●            

发育6  ●  ●  ●        

在校表现        ●  ●    
社会化/行使职能  ●  ●  ●  ●  ●  ●  
精神/情绪/行为评估7  ●    ●  ●  ●  ●  
各系统回顾  ●  ●  ●  ●  ●  ●  
对于父母染色体缺失

的研究  
●            

遗传咨询8  ●        ●  ●  

 



 
表3： 22q11.2 染色体缺失综合征患者的重要注意事项 
特征  建议处理方法  

吸入性肺炎  可能需要抽吸或胸部物理疗法作为预防措施；少食多餐可能有所帮助；需要频繁地进行胃管喂食  

自主神经功能失调  术前、术后和发生重大生物性压力时（例如，传染病、重大医疗危机）需要认真监测并提供必要的支持  

较其他患者，患各种类型外科并发症的可能性提高（出血、

肺不张、癫痫和困难插管）  
术前、术后需要认真监测，包括离子钙、氧含量；小型插管设备的可用性  

腔体狭窄（例如，气道、椎管、耳道狭窄）  可能需要更小尺寸的插管设备   
需要定期进行耳冲洗，以最大限度地提高听力  

解剖异常（任何部位）  手术前进行准备调查和考虑  

血管解剖异常   咽成形术前考虑磁共振血管造影  

腺样体切除术可能会使腭咽闭合不全恶化  考虑利弊  

咽后壁介入治疗可能引起睡眠呼吸暂停  考虑利弊  

发生生物性压力时对低血钙症进行风险评估（例如，手术、

感染、烧伤和围产期评估）  
监测离子钙水平并考虑提高维生素 D 和/或钙的治疗剂量  

低血钙症的恶化因素（例如，酒精、汽水和胰腺炎）  最大限度地减少酒精和汽水的摄入量，要加倍注意胰腺炎；更加严密监测钙水平  

低血钙症的治疗可能引起肾钙质沉着症  严密监测治疗情况  

癫痫素质  考虑肌阵挛、失神发作或全身性发作（伴有明显的行为笨拙/绊跌），注意力不集中或摔倒；检查低钙血

症和低镁血症并确保适当的治疗；考虑将抗痉挛药作为其他药物的辅助药物，这些药物往往可降低癫痫发

生阈值（例如，氯氮平、治疗精神病的其他药物）  
对咖啡因的敏感性  减少咖啡因的摄取量，尤其是可乐和/或“能量”饮料和咖啡的摄取量；考虑将其作为焦虑和/或烦躁和/或震

颤的影响因素  
发育迟缓在发育的各个方面很常见（结构性发育迟缓和功能

性发育迟缓）  
随着时间的推移会导致成长放慢和能力改变，提供必要的支持可有助于减少挫折并最大限度地提高功能。 
使环境、社会和个人认知能力的期望和要求相匹配会最大限度地降低慢性应激和过度发育的风险。  

对睡眠的需求增加  规律的睡眠时间、早睡和比同龄人有更多的睡眠时间有助于降低烦躁并增进学习和身体机能的运作  

对结构、常规、确定性和统一性的需求增加  环境调整可增加稳定性，限制改变有助于减少焦虑和挫折感  

便秘  考虑将言语患者和非言语患者作为激动和/或疼痛的诱因。常规化措施，包括水合作用、运动、纤维制品

的摄取和大便常规检查  
形成各类囊肿的倾向  常规检查  

  
妊娠并发症  相关特征和风险的个体生物性应激因子，例如，低血钙症、成人先天性心脏病、精神疾病、癫痫素质和社

会情境  
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