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摘要

此審查的目的是要更新管理22q11.2 缺失症候群（22q11.2DS）成人患者的的臨

床實用指南。22q11.2 學會招募了來自世界各地的專業臨床專家，以最佳實踐方

式逐步修訂針對成人的原有臨床實踐指南：1）系統的文獻檢索（1992-2021），

2） 由來自8個國家、涵蓋24個亞專科的臨床專家進行研究選擇和綜合，以及 3)

基於文獻制定共識建議，並參考病人權益倡議者的調查結果進一步調整。從最

初確定的 2441 篇 22q11.2DS 與相關的引文中，對 2344 篇進行了全文審查, 當中

有 2318 篇符合納入標準 (與 22q11.2DS 相關的臨床護理）， 包含可能與成人相

關的 894 篇。由於證據基礎仍然有限，在全球範圍內被正式評級為弱。因此，

這多學科建議代表了這個不斷發展的領域及受到現有文獻啟發的最佳實踐聲明。

這些建議為識別、評估、監測和管理與成人相關的許多新出現的和慢性的

22q11.2DS 相關多系統疾病的提供了指導。這些建議更為越來越多患有這種複雜

健康狀況的成年人提供了關鍵的遺傳諮詢和關於社會心理的考慮。

© 2023 The Authors. Published by Elsevier Inc. on behalf of American College of Medical

Genetics and Genomics. This is an open access article under the CC BY license

(http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/).

Genetics in Medicine (2023) 25, 100344

*信件和材料請求應發送至 Erik Boot, Advisium, ’s Heeren Loo Zorggroep, Berkenweg 11, 3818 LA Amersfoort, The Netherlands. E-mail address:

erik.boot@sheerenloo.nl OR Sólveig Óskarsdóttir, Department of Pediatric Rheumatology and Immunology, Queen Silvia Children’s Hospital, SE-416 85,

Gothenburg, Sweden. E-mail address: solveig.oskarsdottir@vgregion.se OR Donna M. McDonald-McGinn, Division of Human Genetics, 22q and You Center,

and Clinical Genetics Center, The Children's Hospital of Philadelphia and the Department of Pediatrics at the Perelman School of Medicine at the University of

Pennsylvania, 34th Street and Civic Center Boulevard, Philadelphia, Pennsylvania 19104. E-mail address: mcginn@chop.edu OR Anne S. Bassett, The

Dalglish Family 22q Clinic, Toronto General Hospital, University Health Network, 585 University Avenue, Toronto, Ontario M5G 2N2, Canada. E-mail

address: anne.bassett@utoronto.ca

隸屬關係載於主體文字之後
doi: https://doi.org/10.1016/j.gim.2022.11.012

1098-3600/© 2023 The Authors. Published by Elsevier Inc. on behalf of American College of Medical Genetics and Genomics. This is an open access article  

under the CC BY license (http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/).

文章資料

文章歷史：

收到：

2022年5月3日

收到修改版本：

2022年11月15日

采納：

2022年11月15日

網上可用：

2023年2月2日

Erik Boot1,2,3,*, Sólveig Óskarsdóttir4,5,*, Joanne C.Y. Loo2, Terrence Blaine Crowley6,  

Ani Orchanian-Cheff7, Danielle M. Andrade8, Ji l l M. Arganbright9, René M. Castelein10,  
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導言
1992-2021 年文獻的系統評價，我們更新了2015年

出版的成人 22q11.2DS 臨床實踐指南。本研究將

成人定義為 18 歲及以上，因此涵蓋了從兒科護理

到老年年齡段的轉變。

方法

22q11.2 學會招募了來自世界各地的臨床專家，逐

步修訂針對成人而設的原有臨床實踐指南：(1) 遵

循最佳實踐 「系統評價和薈萃分析的首選報告項

目」(PRISMA，2020：補充圖 1) 系統進行文獻檢

索， 4 由方法學家指導； (2) 由來自8個國家、涵

蓋24個亞專科的臨床專家進行研究選擇和綜合，以

及 (3) 使用「建議、考核、發展、及評估之分級」
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圖1: 染色體 22 表意圖和染色體 22q11.2 LCR22A-LCR22D 區域內的基因

左面是22 號染色體的細胞遺傳學圖示，顯示了短 (p) 和長 (q) 臂以及著絲粒，著絲粒的作用是將兩條臂分開。22 號染色體是

一個近端著絲粒染色體，如 p 臂中的兩條水平線所示。經常性的22q11.2 缺失發生在兩條染色體之一的長臂上，如 22q11.2 條

帶中的虛線所示。此圖顯示了 22q11.2上兩個低拷貝重複（LCR）（LCR22A 和 LCR22D）的位置，它們位於典型的 2.5 至3

Mb 缺失的兩側。

右面是在 22q11.2 缺失症候群中通常缺失的 2.5 至 3 Mb 染色體 22q11.2 區域的示意圖，包括跨越該區域的四個低拷貝重複

(LCR22s)（LCR22A、LCR22B、LCR22C 和 LCR22D），大約坐標源自基因組構建GRCh37。

此圖顯示了常見的缺失。典型的2.5至3 Mb 缺失 (LCR22A 至 LCR22D) 在上面，嵌套缺失及它們每一個的大小在下面。

此圖顯示螢光原位雜交（FISH）常見的商業探針（N25 和 TUPLE）。蛋白質編碼和選定的非編碼 (*) 基因顯示在 22 號染色

體 (Chr22) 上的相對位置。T 型箱 1 (TBX1，綠色框）被突出顯示為 22q11.2 區域內研究最廣泛的基因。該基因的突變導致動

物模型和人類的心臟圓錐幹異常。數個已知、映射到該區域的人類致病基因以灰色框表示。這些包括脯氨酸脫氫酶 1

(PRODH，與 1 型高脯氨酸血症相關），溶質載體家族 25 成員 1（SLC25A1，編碼三羧酸轉運蛋白並與聯合 D-2- 和 L-2-羥基

戊二酸尿症有關）、血小板糖蛋白 Ib β-多肽（GP1BB：與伯納德-蘇里爾症候群相關），清道夫受體 F 類成員 2（SCARF2，

與 范登恩德·古普塔症候群相關），突觸體相關蛋白 29 kDa（SNAP29，與腦發育不全、神經病變、魚鱗病、和掌蹠角化病症

候群有關）和亮氨酸拉鍊樣轉錄調節因數 1（LZTR1：與神經鞘瘤病 2 和常染色體隱性遺傳努南症候群有關）。與常染色體

隱性遺傳病症相關的其他基因包括細胞分裂週期蛋白 45（CDC45，與CGS症候群（即顱縫早閉、唇裂/齶裂、胃腸道和泌尿

生殖系統） 和美爾戈林症候群有關）以及運輸和高爾基體2 同源物（TANGO2，與代謝危機，包括腦病、橫紋肌溶解症、心

律失常、神經退化、和猝死相關）。

簡稱：FISH 熒光原位交雜；Mb 兆鹼基

本圖改編自McDonald-McGinn等人之著1，已獲許可。

22q11.2 缺 失 症 候 群 (22q11.2DS) (OMIM

#192430, #188400)，(圖1)，是人類最常見的微

缺失症候群，1 亦是一種與先天性和遲發的健

康問題相關的多系統疾病。根據最近一項基於人

口的新生兒篩查研究，估計患病率是每 2148 例

活產中有 1 例患病（每 10000 例中有 4.7 例）

。2 儘管患病率高，病情嚴重，且有可用的臨

床測試，22q11.2DS（以前稱為迪喬治症候群或

齶心面症候群）在成人中的情況很大程度上仍然

未被醫療保健提供者和社會大眾廣泛認識。

第一份管理成人 22q11.2DS的臨床實用指南在

2015年發佈。3 隨後，對相關健康狀況和功能

進行了相當多的新研究。隨著患有22q11.2DS的

成年人口增加，主要是對兒童的檢測和臨床護理

有改進，因此需要對指南進行更新。通過對



(GRADE) 框架，5 基於文獻和最佳實踐制定，創建

多學科共識檔，並依據病人權益倡議者的調查結果

調整後尋求獨立批准。納入標準包括任何與涉及典

型缺失區域的 22q11.2 缺失患者的臨床護理相關的

報告 ( 典型缺失區域重叠低拷貝重複 (LCR)

LCR22A 至 LCR22B 區；最常見是重叠LCR22A

至 LCR22D區；見遺傳學部分及圖1)。涉及其他健

康狀況的報告（包括遠端 22q11.2 缺失或僅限於產

前問題的報告）被排除在外。由於有系統的研究 (

例如隨機對照試驗) 在關於 22q11.2DS 的文獻中有

限，一個由臨床專家組成的多學科小組將證據進

行定性綜合，並審查系統搜索中所有可用的報告。

透過使用 GRADE 框架，高置信度的證據被認為

過於有限，不足以為個別可用的科學文獻的品質

或在強度的精細分級方面進行正式評級。5 亞專科

/題目共識建議初稿的制定基於對文獻作批判性的

評價、對利大於弊的考慮、以及所涉及專家的最

佳實踐（每個專家都看過數十到數百名成年患

者），並結合了病人權益倡議者調查結果的意見。

修訂後的文檔隨後由兩名外部評審員（一名

22q11.2DS 成人患者的家人和一名遺傳學專家）批

准提交。這兩位人士沒有參加指南的更新過程。

專家小組成員之亞專科列表見補充表1.

補充材料包含關於所用方法的更多詳細資訊，包

括完整的搜索策略。

結果

系統的文獻檢索（1992 年 1 月 1 日至 2021 年 4 月
14 日）起初確認了6018篇關於涵蓋了22q11.2DS整
個生命週期的引文（補充圖 1）；經篩選後排除了
3577 篇（大部分是重複的或涉及其他健康狀況），
有97 篇無法檢索。這使 2344 篇報告被納入全文審
查，其中2318 篇符合納入標準。當中894篇被認為
與成人有潛在相關性。有關2344篇嘗試檢索的研
究報告，請參閱補充表2。

由位於三大洲的七個國家，代表着7624個家庭的 8

個22q11.2DS 患者宣導組織的病人權益倡議者調查

結果表明，受訪者優先期望更新指南會提高醫療
保健提供者和公眾的意識、獲得22q11.2DS 特定診
所和知識淵博的提供者的服務和綜合護理、並得
到基因檢測和遺傳諮詢。

他們將前 5 個最相關的亞專科護理領域 (不論年齡)

列為：心臟病學；大腦和行為（精神病學、神經

病學、早期干預、教育）；遺傳學（檢測、諮詢、

生殖健康）；耳鼻喉科（慢性感染、聽力、齶）；

以及免疫學、風濕病學、血液腫瘤學。至於知識

轉移，受訪者表示指南需要能共用、便携、和可

在互聯網/社交媒體上獲取。

絕大多數與成人 22q11.2DS 臨床管理相關的科學

文獻都屬於低置信度類別的研究設計，5 幾乎沒有

隨機臨床試驗、正式的系統評價、或薈萃分析。

鑒於現有科學證據的狀態，以及包括多種合併症

和高個體間變異性在內的 22q11.2DS 固有挑戰，

這些更新指南中並未對個別建議進行正式分級。5

因此，這些建議在全球範圍內應被認為是較弱的

（即有條件的或個體化的），在所有情況下，根

據患者及其家屬的長期經驗，強調對患者有最大

潛在益處和最低危害的建議，即反映當前對這種

罕見健康狀況的最佳實踐。5

臨床實踐建議 – 管理的一般方面

簡要概述

無論在什麽年齡確診，患有22q11.2DS 的成人都需

要跟進。22q11.2DS可能有先天性/早發性表現，及

其持續的影響，但幾乎所有個案都會出現需要臨床

關注的遲發性健康狀況。了解22q11.2DS 的多樣化

臨床表現及其嚴重性所引致的危險是必需的, 定期

評估可能會顯示（過往）未發現的醫療狀況，從而

能夠進行早期治療，並因應著不同年齡階段而作出

調整。基於22q11.2DS 的多系統性和隨著成長而變

化的複雜性，因此要特別留意身體不同系統的各樣

症狀（圖2、3），因此會診通常需要大量時間和精

力。一位有興趣/知情的全科醫生參與患者的醫療

護理/跟進/協調是有很大幫助的。

一般來説，對於相關健康狀況，可用處理特發性病

例的標準和策略，並預期具有相似的功效。所有臨

床醫生，不論屬於任何亞專科，都需要留意與

22q11.2DS 相關的合併症，並平衡治療建議的風險

或得益。重複和強化資訊、書面總結、以及使用簡

單的圖表和視覺輔助工具來說明要點會有所幫助。

E. Boot et al. 3



病者家屬及照顧人員的參與通常是必須的。因為

他們常能為病者的治療方案提供遵從性及對其效

果作出觀察及監督。 3 患者和家屬/照顧者需要有

自己個別與專業人士的討論時間。個人化醫療資

訊卡可能有幫助。6 優化病者一生健康和功能是總

體目標，並需要所有相關人員的明確協調。

圖3 介紹了22q11.2DS 的多系統特徵，表 1 概述了

定期評估和健康監測的建議，並按照它們與

22q11.2DS 的臨床相關性和通常需要的臨床關注的

多寡而排序。但應考慮國際與本地差異。然而，

需注意的是，這些建議與高收入國家及具有相應

資源的最相關。我們從一般的交叉問題開始，然

後探討個別系統，與圖3和表1一樣依臨床相關性

排序。

基因檢測及相關問題

不論任何年齡，所有受影響患者的父母都應接受

基因檢測。3, 9-12 當父母雙方都沒有缺失時，由於

有生殖系嵌合的罕見報告，生殖諮詢應包括輕微

增加的復發風險。13,14 值得注意的是，受影響父

母的特徵並不能預測在受影響後代身上可能出現

的發現，反之亦然。無論有沒有與生殖有關的問

題，遺傳診斷和遺傳諮詢在任何年齡都可能有幫

助。3,15

反復出現的 22q11.2 缺失源於低拷貝重複 (LCR) 之

間的非同源等位基因重組。16-18 最常見的 22q11.2

缺失發生在 LCR22 A 到 D 之間（85% -90%）。這

種大約 2.5至3 Mb 的缺失涉及 40 多個蛋白質編碼

基因。1 較小的嵌套近端 1.5 Mb (LCR22A 至

LCR22B) 和 2.0 Mb (LCR22A 至 LCR22C) 缺失佔

缺失的 5-10%。1, 19 較罕見的 LCR22B 至 LCR22D

和 LCR22C 至 LCR22D 嵌套的遠端缺失看來具有

重疊表型。20 LCR22D 以外的遠端缺失（涉及其他

LCR，LCR22E 至 LCR22H，OMIM #611867) 不應

與 22q11.2DS 混淆，21 也不是這報告所載的臨床實

用建議的議題。

有幾種實驗室技術可用於確認或排除 22q11.2 缺失

的存在，包括識別全基因組拷貝數變異 (CNV) 的

染色體微陣列分析 (CMA)。CMA 結果能提供有關

22q11.2 缺失大小和其他臨床相關全基因組 CNV

的存在的資訊。1

圖 2: 22q11.2 缺失症候群成人患者隨著時間推移的多學科需求估計

千層面圖顯示隨著時間的推移而需要關注的特定項目/亞專科的人數比例以及表現的嚴重性。較淺的色調不應被解釋為無

關緊要，而是相對於患者人群患病率和症狀/狀況的強度進行權衡。
a 對於遺傳諮詢及生殖問題，需要提供有關新的臨床預期展望資訊，並為男性（不論年齡）提供有關生殖風險的資訊。
b 個人需要哪些服務會隨著時間推移而改變。
C 神經系統表現包括癲癇發作和運動障礙，包括年齡相關的非典型柏金遜綜合症。
d 內分泌表現譜，包括慢性內分泌疾病（如甲狀腺功能減退和2型糖尿病）。

* 臨床需求預算對某些人來說可能比圖中所顯示的更高或更低。
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遺傳諮詢 a

生殖問題

安全問題

社會服務需求 b

精神病學

神經病學 c

內分泌學 d

營養（包括體重）

心血管

睡覺

腸胃病學

泌尿生殖

婦產科

骨科/風濕科

免疫學

血液學

皮膚科

感官

年齡（歲）

成年初期 成年中期 成年後期

年齡範圍

相對較高

相對較低

臨
床
需
求
*

22q11.2DS 是一種連續基因缺失症候群，即受影響

的患者在 22q11.2 基因座處中損失了一個拷貝。大

多數缺失是新發的（自發的）事件，與父母年齡

無關。8 大約 5-10% 是從不知道自己患有遺傳疾病

的父母遺傳而來的，其臨床特徵範圍從典型到相

對輕微不等。9-12 具有 22q11.2 缺失的男性和女性

在每次懷孕時都有 50% 的機會遺傳該缺失。



另外兩種常用但需質疑的方法：螢光原位雜交

(FISH) 和多重連接依賴性探針擴增 (MLPA)。標準

FISH 探針針對近端 LCR22A 至 LCR22B 區域，不

能確定缺失大小，也不能識別LCR22A 到 LCR22B

區域之外的缺失，例如 LCR22B 至 LCR22D。1, 19

MLPA 使用幾個探針詢問 LCR22A 至 LCR22D 區

域，提供有關缺失大小的資訊，但不提供該區域

以外的變化。22, 23 除了非常罕見的易位外，核型分

析不會檢測到 22q11.2 缺失。

對具有非典型特徵的患者應考慮其他相關變異。

這些在 22q11.2DS 中可能並不罕見，24 並包括全

基因組 CNV 和其他致病變體，25 以及在剩餘的 22

號染色體等位基因上的變體，這些變體能揭開常

染色體隱性病症。19, 26-36 CMA 揭示 CNV; 全外顯

子組測序或基因組測序可能揭示其他類型的變異。
37 大多數基因檢測的局限包括成本高、可用性有

限、以及醫療體系不能報銷或不予覆蓋。

遺傳諮詢

過渡到成人護理

老齡化和結果

E. Boot et al. 5

在多個時間點，遺傳諮詢對於患有 22q11.2DS 的成

人及其親屬的持續管理至關重要。3, 7 臨床醫生應

配合個人和家庭的生命階段和表現，提供最新資訊

。逐步討論遲發特徵及其管理，同時解決因精神疾

病而可能連帶的污名，這將對病者有所幫助。38,39

傳統的遺傳諮詢方法應進行調整，以顧及學習缺陷

和常見的神經精神/其他醫學問題，例如對於可能

需要額外協助才能瞭解資訊的成年人。3, 40, 41 照顧

者和/或伴侶的參與通常是必不可少的。

患有 22q11.2DS 的父母與育有患新發 22q11.2 缺失

病人的父母對該醫療狀況的看法可能會不同。 42 向

受影響的成年人解釋他們的孩子可能如何一方面

「像他們」（在具有 22q11.2 缺失方面）但另一方

面卻不是「像他們」（在具有不同的臨床表現方面

）可能具有挑戰性。3 用圖表顯示不同完整染色體

22 對父母和後代的貢獻可能會有所幫助。當父母

僅在受影響的孩子出生後被確定患有 22q11.2DS 時

，除了為他們提供針對兒童患者的諮詢， 包括是

否需要額外的支援服務外，還需要為父母他們自己

進行側重病情診斷和相關特徵和風險的遺傳諮詢。
3,15,42,43 此外，亦應討論可供選擇的生殖方法，為

未來可能的懷孕作準備，包括產前檢查和孕前選擇

，如利用體外受精並進行植入前遺傳學診斷。15

過渡計劃需要透過及時和循序漸進的方法，從青

春期開始關注 22q11.2DS 患者多維性需要的各

個層面。44,45 持續的身心健康監測至關重要，應

讓家庭醫療保健提供者和感興趣的成人醫療專家

參與協調多學科護理，由兒科提供者安排將護理

轉移。46 其他基本的過渡組成部分包括教育或職

業培訓、就業、和住宿。照顧者和/或相關機構

可以促進尋找和保持就業和/或志願工作的機會

，所有這些都可以增強日程/常規之心理和身體

健康、以及自尊。理想的獨立生活環境一方面可

以促進患者與社區之融合，及獨立生活， 另一

方面又可以確保安全。其他考慮因素包括法定監

護權（最好在 18 歲之前），以及在沒有全民醫

療保健地區的醫療福利。

疾病的終生負擔是很重的，患者同時患有多種疾

病（共病症）47，相當於年長數十歲的普通人口

。48,49 22q11.2DS 成人患者更容易在相對年輕的年

紀患上與年齡相關的疾病，包括肥胖、2 型糖尿

病、柏金遜病和聽力損失。50-55 成人患者的平均

預期壽命低於未受影響的親屬的預期壽命。56 據

報導，沒有嚴重先天性心臟病 (CHD)，如法洛四

聯症、共同動脈幹的患者，存活至 45 歲的概率約

為 95%，而患有嚴重CHD的患者則為 72%；沒有

發現智力殘疾或治療過的重大精神疾病對概率有

顯著影響。56 死亡最常見的原因是心血管疾病。

即使與其他 CHD 患者相比，22q11.2DS 患者的心

源性猝死比例也更高。56-60

為了更準確地定義疾病自然史，我們需對老年組

別進行進一步的研究。迄今為止，大多數報告涉

及平均 30 多歲的成年人。3 多重疾病和相關的多

重用藥49 顯示需要一個整體的、積極的、多系統

的方法，而不是只專注於由需求驅動的護理或單

一個器官系統。藥物審查可優化適當的處方。61

對藥物的服用，通常需要監測和提示。在任何年

齡，個別的患者和家庭都可能從姑息治療支持中

受益。長期計劃，例如，隨著父母/主要照顧者年

齡的增長，可能涉及兄弟姐妹、伴侶和/或機構以

及照顧圈內的其他人。



認知和適應功能
而對於那些具有嵌套 LCR22A 至 LCR22B 缺失的
人來說，他們的預期智商則略高一些。65

無論智力如何，都可能存在特定的學習障礙/認知
功能的損害。儘管在 22q11.2DS 成人患者中，言語

圖3: 22q11.2DS成人患者的特徵和風險

圖示與22q11.2DS成人患者有關的多系統特徵和這些特徵的相對風險。每個特徵的相對患病率由特徵左面的格子顯示。最常見

的特徵為深藍色，較不常見的為中度藍色，而罕見但具有臨床相關性的為淺藍色。白色格子代表該特徵很常見，但不需要臨

床注意。

簡稱：GI 腸胃；MRI磁力共振成像；STI性傳播感染
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遺傳學

其他臨床相關變體

認知和適應功能

智力障礙

智力衰退

適應功能缺陷

執行功能受損

精神病學

焦慮症

思覺失調、精神分裂症

自閉症譜系障礙

持續的注意力缺陷障礙

物質使用障礙

僵直症

神經病學

癲癇發作，通常是繼發性的，反復發作

癲癇

非典型柏金遜綜合症，早發性柏金遜病
其他運動障礙（例如，肌張力障礙、肌陣攣）
不對稱相/半面癱

磁共振成像上的白質高信號

內分泌和新陳代謝

低鈣血症/甲狀旁腺功能減退

低鎂血症

甲狀腺疾病，通常是甲狀腺功能減退

肥胖

2型糖尿病

心臟病學/心血管和呼吸系統

需要跟進的先天性心臟病

高血壓、心律不齊/心力衰竭、主動脈根部擴張

淋巴水腫

哮喘

睡覺

睡眠模式中斷

阻塞性睡眠窒息症

腸胃病學

一般胃腸道症狀（如便秘、吞咽困難）

胃酸倒流症

膽石症

脂肪肝

泌尿生殖、婦科

先天性異常、腎囊腫、腎功能衰竭

月經失調（如痛經）

性和生殖健康/產科
性/生殖知識缺陷
高危性行為/性傳播感染
妊娠和分娩併發症

普通外科
手術併發症（所有類型）
疝氣，所有類型
藏毛竇、靜脈曲張

骨骼
脊柱側彎 （不同程度）
髕骨脫位
馬蹄內翻足
關節炎：類風濕及其他
輕微的椎骨/肋骨異常

免疫學及相關
自身免疫性疾病和特應性
對疫苗反應不足
反覆感染

血液學和腫瘤學
輕度至中度血小板減少症/輕度血細胞減少症

免疫性血小板減少症 (ITP) / 溶血性貧血

止血功能受損（如鼻出血、月經過多）
慢性病性貧血
可能增加患癌症的風險

感覺障礙
折射不正常以至需要眼鏡
聽力損失（尤其是高頻損失）
嚴重嗅覺缺陷
視網膜血管迂曲

牙科
齲齒
牙釉質發育不全，唾液分泌少
咬合不正

老齡化和結果
多種疾病和多藥治療
過早死亡風險升高

圖例
常見的
較不常見
罕見，但具有臨床相關性
常見，但不需要臨床關注

22q11.2DS 成人患者的智力存在很大差異。最普

遍的全面智商 (IQ) 處於臨界範圍 (70-85)。40,62

相對於父母的智商，22q11.2DS 平均造成30個智

商點的缺陷，63 對於具有遺傳性缺失的人的預期

智商會較低,64  
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評估和管理 診斷/初步評估時
在跟進時

（每1-2年）

遺傳學

父母基因檢測（FISH、MLPA 、或微陣列） a ✔︎

遺傳諮詢（包括復發風險、自然史更新、管理） ✔︎ ✔︎

計劃生育、生殖、和產前諮詢 ✔︎ ✔︎

額外的基因檢測 b 如適用

綜合

諮詢有 22q11.2DS 經驗的臨床醫生 c ✔︎ ✔︎

全面的病史採集（包括家族史）、系統審查、和藥物審查 ✔︎ ✔︎

評估需要/協調提供醫療護理的專家 ✔︎ ✔︎

營養評估；飲食和運動諮詢 ✔︎ ✔︎

睡眠評估（考慮多導睡眠圖），睡眠衛生建議 ✔︎ ✔︎

疫苗接種諮詢，其他標準預防保健措施 ✔︎ ✔︎

評估功能（包括衛生）、護理/支持（家庭/社區/政府）、安全問題

（例如，財務、互聯網）

✔︎ ✔︎

體格檢查和額外的診斷測試

BMI身體質量指數、靜息心率、血壓 ✔︎ ✔︎

22q11.2DS 相關實驗室測試 d ✔︎ ✔︎

超聲波心動圖 ✔︎^

腹部超聲波 ✔︎^

日常護理/聽力、視力、牙科評估 e ✔︎

有針對性的臨床評估 f

中樞神經系統 – 精神科的、神經系統的、神經認知評估（包括焦慮、

思覺失調、癲癇發作、運動障礙、認知和適應功能/日常生活活動

的正式測試）

✔︎ ✔︎

成人先天性心臟病 (ACHD) 和心血管風險評估 ✔︎ ✔︎

內分泌學 ✔︎ ✔︎

泌尿生殖、婦產科評估（包括避孕、懷孕風險、和安全性行為諮詢） ✔︎ ✔︎

血液科、腸胃科、骨科/風濕科、呼吸科、免疫科、耳鼻喉科、眼

科、皮膚科

✔︎ ✔︎

表1：22q11.2 缺失症候群成人患者的定期評估和管理建議

✔︎^=如果在成年後或近年未進行過檢查，並且 22q11.2DS 遲發性表現的臨界點較低，包括主動脈根部擴張、膽囊結石、脂肪
肝、和腎鈣質沉著症。

簡稱：FISH=螢光原位雜交，MLPA=多重連接依賴性探針擴增，22q11.2DS=22q11.2 缺失症候群，

改編自馮氏等人之著3及Bassett等人之著7。
a 策略取決於測試可用性。
b 當懷疑與 22q11.2 區域相關的罕見隱性病症或觀察到非典型表型特徵時。
C 在諮詢和跟進中見過幾名患有 22q11.2DS 的成人患者 (如果可能的話)。
d 全血細胞計數 (CBC) 和分類計數、促甲狀腺激素、（經 pH 值校正的離子化）鈣、鎂、肌酐、血脂、血糖和 血紅蛋白A1C。

其他示例是甲狀旁腺激素、電解質和肝功能檢查（尤其是丙氨酸氨基轉移酶）。考慮在手術前和手術後以及在懷孕期間定期檢
查全血細胞計數和鈣。
e 跟進間隔可更長。
f 考慮到患者之間自然史的可變性以及許多健康問題的風險增加，應在個別情況下考慮轉介（醫學）專家，並與他們合作；特
別是在診斷和/或管理複雜情況下。



臨床實用建議 – 以系統分類，

著重可治理之狀況

表1和圖3提供關乎上面所提一般方面管理的詳情，

亦與以下以系統分類，著重可治理狀況的建議有關。

精神病學
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智商和表現智商之間通常沒有顯著差異，62,66 許多人

的語言能力相對較強，因此可能有「隱性殘疾」。執

行能力，如解決問題、靈活性、工作記憶、注意力、

和衝動抑制，可能會受到不同的影響。67 思維通常是

字面的或具體的，算術特別具有挑戰性，並且社交認

知經常受到影響，難以識別情緒或諷刺，以及了解他

人的意圖和行為（心智理論）。40, 66-69 總括來說，認

知缺陷可能導致社交判斷和決策上有困難。有些人可

能會衝動、情感不成熟、和/或缺乏批判性判斷，但

渴望友誼。這些因素增加了遭受創傷性事件的風險，

例如經濟和/或性剝削、欺淩/虐待，以及安全問題，

包括與互聯網相關的問題。70,71 不願和/或無力承認或

認識缺陷和/或尋求幫助可能會加劇挑戰。

適應能力的程度也存在很大差異。66,67,72 平均而言，

較高的智商、較好的執行能力、和沒有精神病預示著

較好的整體適應能力。66,67 壓力、73 睡眠障礙、74 和

疲勞75 可能會對功能產生負面影響。相對優勢包括日

常生活技能，例如適合個人的家務和就業；66,67 超過

60% 的成人患者受僱於公開市場或輔助就業。66,76 大

多數人在填寫表格、管理金錢、以及作出複雜的生活

和工作決定方面需要幫助。有些人需要更基本的幫助

，例如個人衛生方面的幫助或提醒。雖然許多人符合

智力殘疾的標準，但嚴重殘疾則相對罕見。77

與其他人相比，患有 22q11.2DS 的人可能會感覺到更

多的壓力，和/或在應對日常壓力（包括轉變）方面

的韌性更差。73,78-81 然而，對壓力源的反應可能無法

預測，73,78-81 例如，許多 22q11.2DS 成人患者在喪親

之痛等重大事件中的應對能力比預期的要好，特別是

當常規作息和支持仍然存在時。

建議評估認知和適應性優勢和劣勢，特別是在向成年

過渡時，需要在個別情況下進行更詳細的神經認知評

估。這通常對於提供需要支援和服務的證據至關重要

，並助防止高估能力。就患者個人的能力和隱藏的殘

疾，對照顧者和其他人進行有關實在期望的輔導，可

以減少壓力，從而改善結果。66,67 當發現變化和/或出

現新的神經精神疾病（例如精神分裂症、柏金遜病）

時，建議對認知和適應性功能進行重複評估。77,82,83

一般來說，除了對合併症進行充份治療外，結構和作

息常規有助於實現最佳的整體功能。視覺記憶相對於

語言記憶的優勢，以及在日常生活功能領域的相對優

勢，可用於優化和/或維持獨立性。有問題的區域應

盡可能採取補救和彌補措施。參與照護的家人和專

業人員應該認識到潛在的問題，以便提供相應的

支援。3 為促進理解，可請患者以口述並/或寫/發

短信將他們所聽到的覆述解釋，可能會有所幫助

。兼職工作可能是首選，並且可能需要工作場所

配合，例如較多的休息時間、較短的工作時間、

和/或重複的指導。由於患者即使症狀很明顯也

可能不會抱怨，臨床評估可能需要額外的努力。

精神疾病是 22q11.2DS 中最常見的一組遲發性疾

病。48,84,85 由於感知到的負擔、污名、和對生活

質素/日常功能的影響，通常引起患者及其家人

最大的關注。66,81,86,87令人安心的是，儘管可能構

成管理上的挑戰，而合併症亦很常見， 這些都是

可治療的病症。3,84,88-90

22q11.2DS 中最常見的是焦慮症，約為預期人口

患病率的 2-3 倍。84,91 同樣重要的是思覺失調，

如精神分裂症，因為其風險比一般人群的預期高

出 20 倍；大約每四至五個 22q11.2DS 成人患者

中就有一個會患上精神分裂症。48,84,85,92,93 自閉症

譜系障礙和一些在兒童時期診斷出的注意力缺陷

障礙病例在成年期持續存在，並且可能與其他精

神疾病同時發生。84,91,94,95 重度抑鬱症和躁鬱症

的患病率似乎與普通人群相似。48,84,85 物質使用

障礙可能不太常見，78,96 但對於個人管理仍然很

重要（例如，大麻會帶來思覺失調、情緒病、劇

吐障礙、以及功能不佳的風險）。97 有一些證據

表明會增加患有僵直症的風險，通常與思覺失調

有關。88

對學習/智力障礙和諸如暗示性等問題的認識很

重要，與這些問題伴隨的身體狀況、症狀、和治

療的認識亦相當重要。同樣值得注意的是

22q11.2DS 中常見的情緒/脾氣暴發惡化。3 這些

通常是未經治療或治療不足的焦慮或思覺失調的

預兆，其他疾病（如癲癇、阻塞性睡眠窒息症、

哮喘、低鈣血症）、和其他因素，如咖啡因3 和

情感不成熟等也可能造成這種情況，但純粹由此

引起則很罕見。98
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22q11.2DS 患者可能比其他病人需要額外的時間

和壓力較低的環境，而這時間和環境是難以在短

暫接觸中達到。患者依然可能難以一如其他病人

一樣，將自己的症狀和功能的變化表達清楚。除

了考慮期望和個人能力外，獲取其環境及其挑戰

的資訊以及了解周圍人的意見亦很有價值。 3,66,67

在大多數情況下，在智力障礙背景下診斷為精神

疾病所出現的挑戰，可通過仔細的病歷採集，和

最瞭解患者的人提供的附隨資訊來克服。77,99

早期發現、診斷、和及時治療對於有效管理很重

要。瞭解患者的長期基線狀態並監測情緒、思維

、睡眠、疲勞、和其他身體狀態、行為和整體功

能的變化是至關重要的。這將有助於診斷和持續

管理，並為確定治療效果提供目標。3,75,77,88 在關

注其他與 22q11.2DS 相關的健康狀況時，應注意

有沒有無休止地尋找與身體其他部分有關的原因

來代替可治療的精神疾病。

與差不多所有和 22q11.2DS 相關的病症一樣，建

議根據精神疾病的一般臨床實用指南進行標準管

理。這包括已證明有效的藥物治療，例如思覺失

調藥和抗焦慮/抗抑鬱藥物。100-103主要需要注意的

是 22q11.2DS 中現有的合併症和風險。因此，需

要對預期的副作用執行仔細的監測和管理策略。
54,55,104-106 患者可能會受益於「由低開始，慢慢來

」的配藥劑量方法。一個例子是氯氮平對精神分

裂症的有效治療，22q11.2DS已降低的癲癇發作臨

界點可以通過這種策略進行管理，並考慮預防性

使用抗癲癎藥物。106 標準的非藥物治療通常也有

幫助，但可能需要配合受影響個體的特定需求。
107 對精神疾病標準治療的恐懼和與其相關的污名

不應妨礙 22q11.2DS 成人患者接受有效的推薦治

療。

主要的神經系統表現包括癲癇發作和運動障礙。

基於原發性腦功能障礙和其他與 22q11.2DS 相關

的繼發疾病和/或其治療方法的影響，兩者症狀在

22q11.2DS 的臨界點較低。

單發性和復發性癲癇發作很常見，並可是多種類

型的，包括全身性強直陣攣性發作、典型或非典

型性失神發作、肌陣攣性發作、或意識保持或受

損的局灶性發作。失張力、陣攣、和強直性癲癇

發作很少見。108-111 22q11.2DS 成人患者患有癲癇

的風險增加了四倍。112 被認為是急性症狀或誘發

的癲癇發作可能繼發於低鈣血症、低鎂血症、發

燒、藥物等。108,110-113 在一些患者中，癲癇發作/癲

癇可能與中風或皮層發育畸形（例如：多小腦回畸

形、局灶性皮層發育不良、腦室周圍結節性異位、

和/或海馬旋轉不良）有關。110-112,114,115 白質高信號

增加很常見，但沒有明確的臨床相關性。116

成人患上柏金遜病 (PD) 的風險也會增加，尤其是

早發性 PD。50,51 臨床和神經病理學的發現和對治

療的反應在很大程度上與特發性 PD 沒有分別。
50,53 不符合 PD 標準的非典型柏金遜綜合症

(Parkinsonism)、肌張力障礙、和功能性神經系統

疾病在22q11.2DS 的成人患者中也可能比普通人群

更常見。105 肌陣攣、運動性抽搐、不寧腿、姿勢

性和動作性震顫、以及藥物引起的運動障礙也有報

導。105,118-120 低鈣血症可能誘發或加重運動障礙。
121,122

為確保及時診斷和治療，對於癲癇發作/癲癇樣發

作、PD 的主要運動特徵、或其他運動障礙，應考

慮定期進行神經系統查問/評估，並應輔以標準化

評分量表和輔助程序。82,88 在存在診斷不確定性的

情況下，多巴胺能成像（如果可用）可有助於區分

藥物誘發的和神經退行性非典型柏金遜綜合症。
52,123即如特發性癲癇一般，癲癇發作的治療是針對

癲癇發作類型和促成條件。對於具有暗示性特徵的

患者，建議與 22q11.2DS 專家、癲癇專家、和/或

運動障礙神經科醫生合作。82,88

需要持續關注的內分泌疾病是在 22q11.2DS 成人患

者中多發病的主要部分。49

與相對或絕對甲狀旁腺功能減退症相關的低鈣血症

是大多數患者的問題，縱使在兒童期已明顯消退，

仍可在任何年齡再次出現或復發。113,124 任何生理

壓力都會增加風險，包括手術、骨折、受傷、分娩

、或感染。在某些情況下，甲狀腺功能減退症和低

鎂血症可能是相關和/或促成增加風險的狀況。113

低鈣血症可以無症狀，或與疲勞、急躁、任何類型

的異常不自主運動、或心電圖 QT 間期延長有關。

未檢測/未治療的低鈣血症可能會有嚴重後果，包

括癲癇發作、心律失常，在罕見情況下會出現心肌

病。112,125 長期問題可能包括較低的骨礦物質密度

， 126並有骨質減少/骨質疏鬆症的風險。酒精或有

汽飲品，尤其是可樂，可能會加重低鈣血症。127
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定期檢查包括鈣、甲狀旁腺激素、鎂、促甲狀腺激

素、和肌酐濃度。應在特別容易受影響的時期考慮

進行針對性的鈣監測，包括圍手術期、圍產期、妊

娠期、和急性疾病期間。建議所有成人每天補充維

生素D，有時需要補充鈣。使用激素活性維生素D

代謝物（例如骨化三醇）的管理只用於較嚴重/難治

性、通常由內分泌科醫生會診的病例。建議注意不

要過度矯正，否則可能導致醫源性高鈣血症、腎結

石、和腎功能衰竭。這可能是無意的，例如脫水或

治療依從性改變，但需要被識別並逆轉。

甲狀腺疾病在成人中很常見。近四分之一的人需要

為原發性甲狀腺功能減退症進行治療。與一般人群

的預期相比，平均發病時間早數十年，女性佔主導

地位的比例較低。49,113 另 20 人中有 1 人患有甲狀腺

功能亢進症，通常需要在治療後對繼發性甲狀腺功

能減退症進行管理。甲狀腺疾病的症狀可能與神經

精神和其他疾病的症狀相混淆。113應每年評估甲狀

腺功能。標準治療是有效的。

肥胖傾向似乎是 22q11.2DS 的一部分，通常在青春

期或成年初期發病。54 此外，即使在考慮了已知的

風險因素（例如：家族史、種族、藥物、肥胖）後

，22q11.2 缺失也會增加 2 型糖尿病的風險，平均發

病年齡比人群預期小 18 歲。55 因此，建議盡早實施

飲食和運動預防/管理措施，並在有需要時建議其他

標準治療，例如降血糖藥、他汀類藥物。迄今為止

，對代謝症候群、非酒精性脂肪肝、和其他心臟代

謝疾病（包括 22q11.2DS 中的高脂血症）的知識較

少。128

先天性心臟病是一種慢性疾病，需要在成人先天性

心臟病中心進行定期跟進。129,130 成人的患病率似

乎低於報告的 22q11.2DS 兒童患病率，這可能與更

廣泛的確定策略有關，但死亡風險升高，包括過早

猝死，也可能是一個因素。48,56,59,60,131,132

對評估用心導管或外科手術去進行再干預的所需性

及其適當時機（例如瓣膜/導管更換），及對心力衰

竭和心律失常的管理， 應由一醫療專科團隊按個別

的先天性心臟病的管理建議進行。129,130 即使沒有

先天性心臟病史，成人也需要定期進行心血管系統

檢查，以評估主動脈根部擴張, 132-134 心血管風險因

素（肥胖、糖尿病、高血脂症），54,55,128 和全身性

動脈高血壓。對水腫的考慮應包括與 22q11.2DS 相

關的靜脈曲張和淋巴水腫的傾向。3,135

哮喘可能會持續存在或成爲 22q11.2DS 成人患者的

管理問題，也可以是先天性心臟病肺功能異常的可

治療原因。136 對阻塞性睡眠窒息症患者的考慮也很

重要。137

失眠和睡眠模式被打亂對許多成年人造成負擔，並

且可能歸因於不當的睡眠行為、未經治療/治療不

足的精神疾病、阻塞性睡眠窒息症、不寧腿、壓力

、和/或咖啡因。88,91,119,137-139 睡眠品質不佳可能會

引致疲勞、認知障礙和/或消極情緒，因而影響日

常生活。74,75,137,138

常規評估應包括有關睡眠行為、持續時間、和質素

的資訊，並為那些有阻塞性睡眠窒息症和/或相關

危險因素（例如齶異常、肥胖）病史的人進行正式

的睡眠研究，即多導睡眠圖。管理涉及標準睡眠衛

生建議；甚少需要催眠藥。140 治療潛在健康狀況

可以改善睡眠，一般還可改善身心健康。對於阻塞

性睡眠窒息症的持續氣道正壓通氣治療 (CPAP) 可

能需要注意最佳面罩裝配、管理幽閉恐懼症、和鼓

勵使用。

常見的胃腸道問題包括便秘、吞咽困難、容易作嘔

/嘔吐、和胃酸倒流症，而膽石症和脂肪肝則佔可

觀少數。48 飲食、補充劑、藥物、和合併的非胃腸

道疾病，包括焦慮、甲狀腺疾病、和柏金遜病，可

能會導致或解釋胃腸道症狀。48

病史採集包括上述考慮因素，以及對便秘的持續警

惕。飲食干預是主要措施，建議服用氯氮平的患者

預防性使用瀉藥。141 諮詢藥劑師可能會為那些難

以吞咽藥片的患者提供替代方案。腹部超聲波掃描

可以檢測到膽結石和脂肪肝。

儘管泌尿生殖系統表現可能涉及先天性異常（例

如：腎積水、腎囊腫、腎發育不全、 包莖、尿道

下裂、子宮缺失), 142-144 檢測和/或次要問題可能

會延遲到成年期。服用鈣補充劑和/或骨化三醇治

療的患者對醫源性腎鈣質沉著症和/或腎小球濾過

減少的風險增加。數據有限，但其他腎臟疾病似

乎很罕見，糖尿病可能會增加風險。婦科問題包

括痛經和卵巢囊腫。鑒於頻繁的合併症，包括學

習障礙，懷孕時的風險較高；受影響的胎兒進一

步預示著高危妊娠。3,145

對於許多 22q11.2DS 患者來說，親密的伴侶關係

、性活動、和對懷孕的考慮都是非常重要的。3,71

雖然很少有不孕的證據，1 但男性和患嚴重先天
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心臟病者的生殖健康略有降低，而患嚴重智力殘

疾或思覺失調者更是如此。146,147 流產是一個重要

的健康問題。147 關於流產、性健康、和遺傳後代

的風險的知識可能有限。71,147意外懷孕或性傳播感

染 (STI)可能與性剝削有關，可能使原有的醫療和

社交狀況惡化。71,145 對於一些受影響的父母，涉

及兒童保護服務的風險增加。71,145

仔細的病史記錄可揭示變化，包括泌尿功能和月

經期方面的問題。體格檢查和腹盆腔超聲篩查可

能會揭示可改善的問題。

建議進行常規評估，以確定患者對性健康和生殖

健康的願望、需求、和憂慮。71 這可能涉及伴侶

和/或照顧者的觀點和憂慮。應提供成長和文化上

適當的輔導、教育、和管理，包括性傳播感染、

宮頸癌篩查、和其他預防措施（例如為男女都提

供人乳頭狀瘤病毒(HPV) 疫苗）。亦應與所有患

者討論避孕的選擇。如上所述，孕前葉酸補充劑

和遺傳諮詢是考慮生育人士的標準程序。71

在孕前、妊娠、分娩、和產後監測與22q11.2DS 相

關的健康狀況，將有助於闡明風險並預防潛在併

發症； 3,7,15,145 先天性心臟病需要特殊考慮。
129,130,148,149對於患有 22q11.2DS 的胎兒，無論父母

的受影響狀態如何，產前生長異常（出生時小於

胎齡）和其他情況（例如羊水過多）的風險都會

增加；2,145,150 建議在第三級醫療護理機構進行專

科護理和分娩。15

疝氣、各種類型的囊腫、藏毛竇、和靜脈曲張都

是成人的外科問題。3,48 22q11.2DS患者手術併發

症的總體風險有所增加，包括出血、感染、癲癇

發作、肺不張、和插管困難。3,7,151,152

仔細管理，並注意合併症和生理結構變異，153,154

可幫助控制增加的風險並減少恐懼。建議包括仔

細監測手術前後的全血細胞數目及分類計數，以

及鈣水平。3,113插管可能需要較小尺寸的配備，並

且在罕見情況下需要注意頸椎異常。

臨床相關表現包括脊柱側彎、48,155,156 復發性髕骨

脫位、48 肌肉骨骼疼痛、 持續的青少年特發性和

遲發性關節炎（例如銀屑病關節炎、骨關節炎）

、157,158 馬蹄內翻足、 159,160 錘狀趾和其他足部異

常。 反復出現的肢體疼痛可能與扁平足、維生素

D 缺乏、或線粒體功能障礙有關。161 也有關於運

動不耐受和骨量減少的報告。126

對於脊柱側彎（成年早期）和關節異常等骨骼情況

，建議進行常規病史和體格檢查，並於衡量輻射暴

露後結合放射線篩查。建議針對個別情況進行標準

管理。嚴重的脊柱側彎或復發性髕骨脫位可能需要

支撐器具或手術治療。48,162,163 可能在就業方面需要

設立限制和遷就。

自身免疫性疾病和特應性過敏是成人中重要的持續

和新出現的狀況。3 這些可能會影響感染頻率，但

與患 22q11.2DS 兒童相比，在22q11.2DS的成年患

者中，復發性感染的問題通常較小。164 在少數人中

，免疫功能低下會持續到成年，通常與某種類型的

抗體功能障礙和/或缺乏有關。164,165 22q11.2DS 老

年患者的全部自身免疫性疾病和感染風險有待正式

研究。

應對自身免的疫性疾病保持警惕，並對其進行管理

，包括甲狀腺疾病的常規篩查。3,113 建議僅對復發

性（IgG、IgA、IgM 相關）或機會性（T 細胞相關

）感染和/或嚴重特應性過敏的患者進行免疫學評

估，以確定其需要積極緩解的風險。少數患者需要

免疫球蛋白替代治療。164 所有22q11.2DS的成年患

者都受益於標準疫苗接種，包括新冠肺炎和流感（

COVID-19），儘管有些人對疫苗的反應可能會降

低。166表2提出進一步的管理。

平均而言，22q11.2DS 的血小板計數較低。167-171 血

小板減少症、大血小板和血小板品質降低、和貧血

和白細胞減少症很常見，但通常是輕微的。免疫性

血小板減少症（ITP），164 伯納德-蘇里爾症候群

(Bernard-Soulier Syndrome)、和自身免疫性溶血性

貧血很少見，但可能很嚴重。172 對某些人來說，出

血增加可能是一個問題。169-172 一些報告表明患癌

症的風險有所增加。173-176

對於有顯著出血史的人，可考慮進行血小板功能研

究。對於反復和/或嚴重的免疫細胞減少症的人

（例如免疫性血小板減少症 ITP），可能需要進行

針對性的專業免疫學測試，並可能需以免疫抑制策

略來治療這些疾病。172,177 臨床醫生應對惡性腫瘤

保持警惕，並確保採取常規預防措施。

皮膚病常見於 22q11.2DS 成人患者，包括可能與
自身免疫性疾病有關的（如牛皮癬（或稱銀屑病
）、白癜風）、痤瘡（又稱粉刺）和皮脂溢出/皮
炎有關的皮膚病，48 並需要標準治療。
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題目 該做的 不該做的
遺傳學 查看基因檢測報告瞭解詳細資訊：特定

區域、大小、1 和任何其他臨床相關變體

（如適用）24

忽略 22q11.2 缺失的非典型臨床病徵（例

如嚴重的智力障礙）1, 24

溝通 用具體的非判斷性語言和積極的書面摘

要 3, 4, 41, 71

忽略附隨的資訊3

多發病 指定一名臨床醫生來協調醫療和健康相

關的需求和顧慮45

預計 22q11.2DS 成人患者會在沒有提示

或來自間接來源的其他資訊的情況下展

示所有症狀3

懷孕和產後 考慮先前存在的醫療和社交狀況的潛在

惡化71, 113

忘記轉診至專科醫療保健以及家庭和社

區支持（如有）15,71

外科手術 圍手術期監測鈣和全血細胞計數3,113 忽略身體結構變異153,154

功能 考慮認知、適應、和情感領域之間的功

能差異66,67

將智力測試視為一個靜態常數或一個人

能力的完整圖景66,67,83

睡覺 考慮進行正式的睡眠研究（即對阻塞性

睡眠窒息症作多導睡眠圖）137

在沒有抱怨的情況下假設睡眠模式正常
3,137

神經病學 考慮使用標準化的臨床評定量表（例如

MDS-UPDRS）、視頻記錄、和/或腦電

圖3,53,112

將非典型柏金遜綜合症歸因於抗思覺失

調藥物而不監測隨時間的進展50,53

抗思覺失調藥的使

用

考慮同時使用抗驚厥藥，以減輕開氯氮

處方時增加的癲癇發作風險106

忽略代謝和運動副作用的風險和管理策

略50,53-55

內分泌學 強烈推薦/開維生素 D 處方以降低低鈣血

症/癲癇發作的風險3,112,113

在沒有抱怨的情況下假設內分泌功能正

常3

血液學 注意許多患者患有與臨床無關的輕度血

小板減少症3,167,168

忽略患者可能貶低了的慢性出血史，例

如痔瘡、潰瘍病變3

免疫學 將患有復發性/機會性感染的患者轉診給

免疫學專家164,165

為沒有症狀的患者進行多餘的檢測164

疫苗接種 就疫苗的重要性提供諮詢，並促進提供

疫苗的便利166

將給嬰兒的建議錯誤用於成人166

表2：該做的和不該做的

此表以「該做」和「不該做」的形式，顯示照顧22q11.2缺失症候群成人患者的臨床醫生在13個題目相關的管理提示。
簡稱：MDS-UPDRS:  Movement Disorder Society-Sponsored Revision of the Unified Parkinson’s Disease Rating Scale, 即運動障礙
學會贊助修訂之柏金遜病統一評定量表

聽力損失很常見，48,178 特別是高頻損失，並且可以

是傳導性和/或感音神經性的。臨床最相關的眼部檢

查發現包括持續性斜視和/或屈光不正，特別是遠視

和散光；其他發現（例如：扭曲的視網膜血管、後

胚胎毒素）沒有臨床後果。48,179,180 嗅覺缺陷可能會

阻礙對毒氣、煙霧、和變質食物的探測覺察，並影

響對食物的享受。119,123儘管一般人的感覺缺陷隨著

年齡的增長而增加，但現缺乏 22q11.2DS 患者成年

後期的系統數據。

對感官功能進行正式測試，必須使用低的門檻，特

別是在聽覺和視覺方面，因為它們對社交互動和溝

通很重要。應向患者及其家人/照顧者提供有關感覺

覺缺陷影響的資訊。許多成人需要定期清除耳垢，

而助聽器可以幫助聽力受損者。大多數人都要配眼

鏡。179

牙釉質缺陷和唾液分泌減少很常見，181-185 再加上

口腔衛生差、飲食不健康、和精細運動技能受損，

都可能導致齲齒。牙科焦慮症很常見。口腔健康狀

況不佳會對生活質素產生負面影響，並增加嚴重先

天性心臟病患者感染心內膜炎的風險。186-187

建議定期進行牙齒護理，以及咬合不正的標準管理

。定期評估唾液分泌可能有所幫助。預防齲齒很重

要，包括幫助口腔衛生和使用氟化物。181-183 標準

抗生素預防指南適用於預防感染性心內膜炎。186,187
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自發佈第一份管理 22q11.2DS 成人患者的臨床實

用指南以來，3 研究強調了 22q11.2DS 在所有生

命階段的表現演變和所需的複雜護理（表1，2及

圖2，3）。除了先前相關的健康狀況，最近的研

究還揭示和/或證實了與內分泌疾病和神經系統疾

病的關聯。在跟進 22q11.2DS 患者時，需要積極

關注和考慮這些疾病。

此病症本性複雜，並缺乏符合正規標準的高質素

研究，如隨機對照試驗（與觀察性的研究對比）

。這些因素限制了專家小組為該2318篇報告，包

括894篇涉及成人的報告，做符合所有要求的系統

審查的能力。22q11.2DS固有的多樣性和多系統

複雜性為所有研究種類增加了偏見的風險（如樣

本選擇）。5 這些建議最適用於高收入國家。總

體而言，這些困難限制了建議的整體强度。專家

小組採用保守的方法對建議進行緩解，集中優化

潛在好處及將損害的可能性減到最低、並避免在

這仍在比較初期的領域用過度規定的方法。重點

是在對22q11.2DS的多系統和不斷發展的特徵有

所認識的情況下，針對獨立患者和情況進行臨床

判斷。

最重要的是，對成年22q11.2DS患者人口的研究

仍顯不足。迫切需要有關疾病自然史的資料，特

別是對老年患者的研究和前瞻性結果的研究。這

些研究在顧及多系統的複雜性和確定策略時，將

有助於藥理學和非藥理學的系統性治療試驗，包

括早期干預，以及對疾病負擔和長期規劃的研究

。除了計劃在不久的將來制定的針對特定亞專科

的指南外，這些資訊對於未來五年內提出的全球

22q11.2DS 臨床實踐指南審查/更新也至關重要。
15,188 讓患者及其家人和照顧者參與其中，對所有

人 都 有 益 處 。 無 論 專 業 醫 療 人 員 是 否 與

22q11.2DS 特定診所相關，增加我們的知識可賦

予他們更大能力，並提高對 22q11.2DS 的意識，

從而改善對所有患者的綜合護理。

作者感謝 22q11.2 學會 (http://www.22qsociety.org) 

為這項工作提供的支持和認可，並所有

22q11.2DS患者、其家人和醫護人員的啓發。ASB 
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