L’ Association GENERATION 22 a été créée le 12
Juillet 1997 chez Elise PFEIFFER qui est 4 I'origine
de ce projet.

POURQUOI ?

Soutenir et informer les patients et leur famille,
leur apporter toutes les informations utiles pour
favoriser leur insertion scolaire, sociale et
professionnelle.

« Un diagnostic n’est pas seulement Dattribution
d’une étiquette, mais une ouverture pour une
meilleure  appréhension des problémes, une
meilleure prévision de I’évolution. »

AVEC QUI ?

Les familles touchées par la microdélétion 22q11

Un Conseil Scientifique auquel nous ont fait
I’honneur de collaborer :

Pr. JLLMANDEL IGBMC Strasbourg
RSB HILP CHRU Marseille
Pr. VALLEE CHRU Lille

Dr ALEMBIK CHU Strasbourg

Dr CROQUETTE C G CLille

Dr BREVIERE CHRU Lille

Dr KAISSLING DOPFF C.Strauss Strasbourg
Anne-Mariec ARAN Orthophoniste

Ainsi que tous les professionnels de santé qui nous
ont déja accordé leur confiance comme les docteurs
BLANCHE ,BRIARD,DAVID,FREBOURG,
FRYDMAN,GARABEDIAN,GINISTY ,KARGERE
LIVOLSY, LABRUNE, LACOMBE, LE BIDOIS .
LEHEUP , LE MAREC, LIVOLSI , LYONNET ,
MUNNICH ,MONTOYA, NOLEN, SARDA, SIDI,
SIMEONI, STOLL, TOURAINE , TOUTAIN
VALLEE, SOKOLOWSKY, et tant d’autres que nous
remercions.

PETITE HISTOIRE DU 22q11

1967 : le Dr Angelo DIGEORGE donne son nom 4 un
syndrome associant une cardiopathie congénitale, une
hypocalcémie et un déficit immunitaire

1981 - le Dr de La CHAPELLE suivi en 82 par I’équipe du
Children Hospital dePhiladelphia associe le syndrome de Di
George 4 une anomalie du chromosome 22.

10 ans plus tard, le Dr DRISCOLL montrera Pexistence
systématique d’une microdélétion du chromosome 22
détectable grace aux marqueurs génétiques (FISCH)
D’autres syndromes ont été décrits et portent des noms
différents : VCFS pour le Dr SCHPRINTZEN, CATCH 22
pour d’autres. Tous ces syndromes sont associés & une
microdélétion 22q11, ils sont tous équivalents et montrent
la grande variabilité des manifestations.

u’une microdélétion 22q11?

Un chromosome est composé de deux bras courts (appelés p) et
deux bras longs (appelés q). Les chromosomes contiennent le
capital génétique. Une microdélétion 22q11 est la perte, pour des
raisons encore inconnues, d'une infime partie du capital génétique
contenu dans le bras long g du chromosome 22.

Il s’agit d’une erreur de la nature qui n’a rien d voir avec des
événements qui auraient pu se produire pendant la grossesse.

Aujourd’hui une grande partie des manifestations possibles
de cette perte de capital sont connues et le suivi médical des
personnes atteintes leur permet de trouver des solutions
appropri¢es dans la majorité des cas. Le réle des parents est
primordial dans Uévolution de Uenfant et la prise en
charge de son suivi scolaire, psychologique et médical.

La microdélétion 22ql1 touche environ un enfant sur 3000,
ce qui en ferait I'une des plus importante en nombre parmi
les délétions connues a ce jour,

Ed. ~Strasbourg- Juin 1999
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