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22q11.2 deletiesyndroom op de volwassen leeftijd

Multisysteem aandoening



Symptoomloos

Vermoeidheid

Prikkelbaar/emotioneel

Abnormale bewegingen

Spasmen handen of voeten

Hartritmestoornissen

Epileptische aanvallen

Hormonale stoornissen

b.v. hypocalcemia (te laag calcium gehalte)



Obesitas

Zwaarlijvigheid/vetzucht/overmatige vetstapeling

Chronische ziekte (↑risico op o.a.: suikerziekte, hart- en 

vaatziekten, slaapapneu, artrose)

Psychische klachten, ↓conditie

Onderzoek (Voll et al. 2016)

• 207 Volwassenen met 22q11.2DS

• BMI ≥ 30

• Mediane leeftijd = 26.7 jr

Obesitas percentage: 43.5



Tips voeding

Drink voldoende (obstipatie), maar;

* Kies voor caffeïne-vrije koffie: caffeïne → angstklachten ↑, slapen ↓

• Vermijd frisdranken: fosforzuur bindt aan calcium, aantasting 

glazuur, hoog suikergehalte, caffeïne

• En natuurlijk groenten (b.v. broccoli; rijk aan calcium)



Immuunsysteem

• Veel minder recidiverende (terugkerende) infecties in vergelijking 

met kinderleeftijd

• Vaccinaties soms minder effectief  (maar zijn wel van belang; b.v. 

griepvaccinatie)

• Auto-immuunziekten (b.v. hypothyreoïdie; te traag werkende 

schildklier, artritis; ontsteking van de gewrichten) 



Zintuigstoornissen

Horen
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Ziekte van Parkinson

Verhoogd risico op vroeg-onset  (<50 jr) ziekte van Parkinson

 Chronisch

 Progressief; toenemend in ernst

 Neurodegeneratief; afsterven zenuwcellen

Circa 30 mensen beschreven in

internationaal wetenschappelijke literatuur

http://www.zol.be/neurologie



Andere problemen bewegingen?

Onderzoek in Toronto:

 Circa 90 mensen met 22q11.2DS

 Dossieronderzoek

 Screeningsinstrumenten



Andere problemen bewegingen!

Parkinsonisme

Tremoren (schudbewegingen)

Myoclonieën (spiertrekkingen)

Minder handvaardig



Slaapstoornissen

Stoornissen in slaappatroon

Slaapapneu (ademstilstanden tijdens slapen)

www.Inslaap.nl



Vergroeiingen wervelkolom

scoliose kyfose



Tandbederf

Nordgarden et al. (2012)

 Ook op volwassen leeftijd veel

tandbederf

 Risico op endocarditis
(ontsteking van hart(kleppen)

bij diegenen met aangeboren

hartaandoening



Seksualiteit en zwangerschap enzo…

Seksualiteit

 Kwetsbaarheid (geen ‘nee’ durven zeggen)

 Onveilig vrijen

 Onvoldoende kennis/inzicht

Normale vruchtbaarheid (?)

Risico’s bij zwangerschap voor een moeder  met 22q11.2DS (b.v. bij 

hartaandoening,of hormoonstoornis)

50% Kans op overdragen van de deletie op het kind

22q

22q



Een goede studiedag gewenst!

www.1limburg.nl

Erik.boot@uhn.ca


