Sjekkliste med anbefalinger for regelmessig oppfelging av voksne med
22q11.2DS

Jevnlig
Vurderinger og undersgkelser Diagnose| Arlig Pa V/behov
indikasjon

Generelt

Rutinemessig oppfelging (fastlege eller annen i i
relevant fagperson), som bgr inkludere
e Grundig gjennomgang av sykehistorie, med
«topp-til-ta» gjennomgang av
organsystemer
e Gjennomgang medikamentliste
e Vurdere behov for henvisning til spesialist

Genetikk

Foreldretesting ]

Genetisk veiledning O

Familieplanlegging O ]

Kardiologi/hjerte-kar

Ekkokardiografi (skal gjgres av alle, hvis ikke utfgrt
tidligere)

Oppfelging medfgdt hjertefeil (ihht retningslinjer) i

BMI, puls og blodtrykk O O

Veer oppmerksom pa mulighet for utvikling
av aortarotdilatasjon

Psykisk helse

Screening for psykiske lidelse (angst, depresjon,
psykoselidelser), lav terskel for henvisning videre

Nevrologi og kognisjon

Vurdere behov for nevropsykologisk vurdering /
utredning (spesielt viktig ift skole/utdanning, jobb O
og ADL (aktiviteter i dagliglivet))

Evaluere for nevroutviklingsforstyrrelser (ADHD,
autismespekterdiagnoser), henvise videre ved O
behov

Endokrinologi

Hypokalsemi/hypoparathyreoidisme (arlige
blodprgver)*

Obs gkt risiko hypokalsemi ved biologisk stress
(kontroller prgver ved graviditet, pre- og |
postoperativt, infeksjoner)

Thyroidea (arlige blodprgver kontroll TSH, fritt-T4)* ] ]




Jevnlig
Vurderinger og undersgkelser Diagnose| Arlig Pa V/behov
indikasjon

Hematologi
Kontroll blodceller arlig/annethvert ar! O O
Kontrollere hematologi i forkant av kirurgiske
inngrep (risiko cytopenier)

Immunologi

Oppdatert vaksinestatus O
Influensavaksine O
@re-nese-hals
Vurdering hgrsel O ]
Utrede for obstruktiv sgvnapne ved behov ]
Munn og tannhelse
Tannlege O ]
Maling spyttsekresjon (hvert femte ar) O
Andre undersgkelser

Ultralyd nyrer og urinveier (hvis ikke utfgrt

tidligere) N

Screening skoliose, rtg column ved behov O
\Vurdering av sgvn, rad om sgvnhygiene O O
Ernaering, kosthold og fysisk aktivitet O O

Sjekkliste med anbefalinger for oppfglging og utredning av voksne med 22g11.2DS. Boksene i kolonnene pa
hgyre side av tabellen angir nar de ulike undersgkelsene er anbefalt. Sjekklisten er ment a kunne brukes som et
hjelpemiddel nar man fglger opp pasienter med 22q11.2DS.

1 ,&rlige blodprgver: Hemoglobin, leukocytter med differensialtelling, trombocytter, TSH, fritt T4, kalsium,
ionisert kalsium, PTH, 25-OH vitamin D, blodlipider, glukose, HbAlc, ASAT, ALAT, Na, K, Mg, fosfat
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