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CATCH 22- eller 22q11-dele-
tionssyndrom är en gravt under-
diagnostiserad sjukdomsgrupp
som behöver uppmärksammas.
Patienterna har ofta problem
från många organsystem, t ex
hjärtmissbildning, tal- och
språksvårigheter, immunbrist,
inlärningssvårigheter, beteende-
avvikelser, endokrinologiska
problem, öronproblem, synfel,
tandproblem, motoriska svårig-
heter samt ett karakteristiskt
utseende. Problemen inom varje
område kan vara lätta till mått-
liga men ger sammantaget ett
betydande handikapp, vilket är
viktigt att alla involverade läka-
re uppmärksammar. Vad som är
dominerande svårigheter varie-
rar i olika åldrar, varför upp-
följning är viktig för att patien-
terna skall få rätt stöd.

Brässen (tymus) är ett av de organ
som drabbas vid 22q11-deletion. Innan
man förstod brässens funktion fanns
många idéer, t ex att den skulle innehål-
la livets elixir och att den stora brässen
hos det lilla barnet kunde kväva barn
och orsaka plötslig spädbarnsdöd. År
1829 beskrev H Harington [1], från
England, en sjukdomsbild hos ett barn
med total avsaknad av brässen. Han
trodde att brässen var ett viktigt organ
för utvecklingen av fostret och det lilla
barnet och hoppades på snar förståelse
av organets funktion. Tyvärr fick han
inte sin nyfikenhet tillfredsställd, efter-
som svaret kom först efter mitten av vårt
sekel.

År 1965 beskrev Angelo DiGeorge
[2], barnendokrinolog från USA, pati-
enter med hypoparatyreoidism och im-
munbrist. Vid obduktion noterades av-
saknad av brässen och bisköldkörtlarna.
Detta ledde till upptäckten av ett delat
B- och T-lymfocytsystem hos männi-
skan och att tymus var platsen för ut-
vecklingen av T-lymfocyter och svara-
de för det specifika, cellmedierade im-
munförsvaret. Medfött hjärtfel och spe-

cifikt utseende inkluderades senare i
sjukdomsbilden. DiGeorges syndrom
anses vara ett heterogent tillstånd med
många bakomliggande orsaker som
kromosomavvikelser och fosterskador
orsakade av maternell diabetes melli-
tus, alkohol och retinoider (vitamin A)
[3].

Under början av 1990-talet fann man
deletion av den långa armen av kromo-
som 22 hos närmare 90 procent av pati-
enterna [4]. Likheter med andra syn-
drom som velokardiofacialt syndrom
(VCFS) och conotruncal anomaly face
syndrome (CTFS) ledde till att man
fann samma kromosomavvikelse,
22q11.2-deletion, hos merparten av in-
dividerna med dessa diagnoser [5, 6].
Överlappning i kliniken och intrafamil-
jär variabilitet noterades också.

Velokardiofacialt syndrom beskrevs
1968 av Strong [7] och 1978 av Shprint-
zen, verksam på ett läpp–käk–gom-
spaltcenter i New York, som ett syn-
drom som innefattar velofarynxinsuffi-
ciens med eller utan gomspalt, medfött
hjärtfel, karakteristiskt utseende och in-
lärningssvårigheter [8]. Flera andra av-
vikelser kan förekomma. Vid denna tid-
punkt kände man till 20, idag nämns
över 180 avvikelser.

Conotruncal anomaly face syn-
drome beskrevs av Kinouchi och med-
arbetare, barnkardiologer från Japan
[9]. De noterade vissa karakteristika i
utseendet hos en del barn med fel i ut-
flödesdelen av hjärtat.

CATCH 22 bästa benämning?
Att syndromet har fått flera olika

namn kan förklaras av att olika specia-
lister sett olika delar av det breda och
varierande spektrum som 22q11-dele-
tion kan leda till. Liknelsen om de tre
blinda männen, som Wulfsberg använ-
der i sin artikel »What’s in a name?»,
passar väl in här [10]. De tre blinda

männen i rajans palats i Indien fick kän-
na på en elefant och beskriva den. Den
förste kände på buken och beskrev ele-
fanten som en vägg, den andre kände på
ett ben och beskrev det som en trädstam
och den tredje kände på ett öra och be-
skrev det som en solfjäder. Rajan för-
klarade för de tre blinda männen att
man måste sätta ihop delarna, och inte
förrän då kan man förstå hur en elefant
ser ut.

Namnet CATCH 22 föreslogs av
Wilson 1993 för att knyta ihop de olika
namnen och få en helhet i syndromet.
Namnet är en akronym (se ruta) och är
bildat av begynnelsebokstäverna på de

CATCH 22-syndrom/
22q11-deletionssyndrom
Underdiagnostiserad och missförstådd sjukdomsgrupp med skiftande klinisk bild

Författare
SÓLVEIG ÓSKARSDÓTTIR

specialistläkare, verksamhetsområ-
de onkologi/immunologi, barn- och
ungdomssjukvården, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset/Östra
E-post:solveig.oskarsdottir@sahlgrenska.se

ANDERS FASTH
docent, överläkare, verksamhetsom-
råde onkologi/immunologi, barn-
och ungdomssjukvården, Sahlgrens-
ka Universitetssjukhuset/Östra
E-post:anders.fasth@pediat.gu.se

MARGARETA BELFRAGE
specialistläkare, verksamhetsområ-
de neurologi, habilitering, barnneu-
ropsykiatri, barn- och ungdoms-
sjukvården, Sahlgrenska Universi-
tetssjukhuset/Östra

GERD VIGGEDAL
neuropsykolog, verksamhetsområ-
de neurologi, habilitering, barnneu-
ropsykiatri, barn- och ungdoms-
sjukvården, Sahlgrenska Universi-
tetssjukhuset/Sahlgrenska

CHRISTINA PERSSON
logoped, mottagningen för logopedi
och foniatri, Sahlgrenska Universi-
tetssjukhuset/Sahlgrenska

BENGT O ERIKSSON
professor, överläkare, verksamhets-
område kardiologi inklusive hjärt-
kirurgisk vård, barn- och ungdoms-
sjukvården, Sahlgrenska Universi-
tetssjukhuset/Östra, Göteborg.

C Cardiac defect
A Anomalous face
T Thymus aplasia/hypoplasia
C Cleft palate
H Hypocalcemia
22 22q11-deletion

CATCH 22



vanligaste avvikelserna vid 22q11-de-
letion [11].

I Göteborg har vi sedan 1994 använt
namnet CATCH 22 eftersom vi redan
då betraktade de varierande fenotyper-
na som delar av ett brett symtomspekt-
rum.

Kunskapen om denna sjukdoms-
grupp har i Sverige spritts under detta
namn och är nu väl etablerad. På grund
av kopplingen till Joseph Hellers väl-
kända roman och innebörden i termen
catch 22, på svenska moment 22, före-
kommer protester mot att använda detta
namn på syndromet. 22q11-deletions-
syndrom eller DiGeorges/velokardiofa-
cialt syndrom föreslås av många istället
för CATCH 22. Hos våra patienter och
patientföräldrar i Sverige har vi inte fått
negativa reaktioner på namnet CATCH
22-syndrom. En klar fördel med detta
namn är att det är kort och lätt att kom-
ma ihåg.

Förekomst
Den exakta incidensen är inte känd

men beräknas till 1 per 3000–4000
nyfödda [12]. Det innebär att 20–30
barn föds varje år i Sverige med 22q11-
deletion. Antalet diagnostiserade fall i
Sverige understiger dock 100. Nästan
alla av dem har diagnostiserats de se-
naste fem åren, och merparten de se-
naste tre åren. Vid Sahlgrenska univer-
sitetssjukhuset i Göteborg känner vi nu
till ungefär 70 individer med 22q11-
deletion.

Genetik
CATCH 22-syndromet orsakas av

en deletion av den långa armen av kro-
mosom 22 (22q11.2). Deletionen kan
påvisas med FISH-teknik (fluorescent
in situ-hybridisering), där man använ-
der sig av fluorokrommärkta prober
som är specifika för området (se Figur
1).

Deletionen är i 80–90 procent av fal-
len en nymutation. Deletionen nedärvs
autosomalt dominant, vilket innebär 50
procents risk för den som har deletio-
nen att föra denna vidare till sitt barn,
men hur svårt barnet kommer att drab-
bas går emellertid inte att förutsäga.
Deletionens omfattning är 1–2 mega-
baser hos majoriteten av individerna
[12].

Inom deletionsområdet har man till
nyligen haft 25 möjliga kandidatgener.
En av dessa, UFD1L-genen (ubiquitin
fusion degradation) har nu seglat upp
som den starkaste kandidatgenen [13].
Genprodukten har visat sig vara ut-
tryckt i alla de vävnader som kan drab-
bas av missbildningar vid CATCH 22-
syndromet. Kanske kommer därför yt-
terligare en benämning på detta namn-
tyngda syndrom att uppträda. I enstaka
fall har DiGeorges syndrom beskrivits

associerat till andra kromosomavvikel-
ser, t ex 10p-deletion [14].

Fallbeskrivning
I december 1995 remitterades till

reuma/immunmottagningen vid barn-
kliniken i Göteborg en 13-årig pojke
under frågeställningen ledgångsreuma-
tism. Han var född med hjärtfel av typen
ventrikelseptumdefekt och gomspalt
och bedömdes som nyfödd ha Pierre
Robins syndrom.

På grund av sina balanssvårigheter
remitterades han till barnhabiliteringen
vid 19 månaders ålder. Man misstänkte
lindrig vänstersidig hemiplegi, men
denna misstanke kunde senare avskri-
vas. Där fanns också en »MBD-liknan-
de problematik». Språkutvecklingen
var försenad och talet öppet nasalt och
otydligt. Han var också mycket infek-
tionsbenägen med framförallt många
öroninflammationer. Pojken klagade
mycket över bensmärtor, vilket föran-
ledde utredning för att utesluta fjättrad
märg (tethered cord).

Vid 7 års ålder konstaterades hörsel-
nedsättning, och han fick hörapparat. I
skolan observerades inlärningssvårig-
heter. Vid operation av hjärtfelet i 12-
årsåldern noterades att endast en liten
tymusrest fanns kvar. På grund av de
många symtomen från olika organsy-
stem har många specialister varit in-
kopplade. Vid besöket på immunmot-
tagningen vid 13 års ålder fanns inte
säkra belägg för reumatism. Den mång-
facetterade sjukdomsbilden föranledde
däremot kromosomutredning med frå-
geställningen 22q11-deletion, vilken
bekräftades.

Idag är talet svårförståeligt på grund

av hypernasalering och avvikande glot-
tal artikulation. Man har därför prövat
dator med talsyntes som stöd vid kom-
munikation och inlärning. Han har vis-
sa fin- och grovmotoriska svårigheter
och är fortsatt infektionskänslig, har av
och till bensmärtor och värk och obe-
hagskänsla i händerna, har ofta huvud-
värk och är ofta trött.

Vid immunologisk utredning har
man funnit låga nivåer av T-lymfocyter.
Trots avsaknad av bevis för nedsatt B-
cellsfunktion in vitro, har han på miss-
tanke om nedsatt T-cellsberoende B-
cellsfunktion behandlats med regel-
bunden intravenös tillförsel av im-
munglobulin med mycket positivt re-
sultat. För både föräldrar och patient
har det inneburit en lättnad att få en dia-
gnos som förklaring till de många pro-
blemen.

Växande sjukdomsgrupp
Under 20-årsperioden 1972–1992

gavs endast sex barn diagnosen Di-
Georges syndrom i Sverige. Sedan
1993 har ett 70-tal personer diagnosti-
serats med 22q11-deletion i Göteborg.
Ungefär hälften är bosatta i Västra Gö-
talands län. Vår uppmärksamhet fästes
1993 på detta syndrom då två barn fick
diagnosen. Under åren 1993–1995 no-
terades tymusaplasi eller -hypoplasi
hos sju barn, som opererades vid barn-
kliniken på Östra sjukhuset i Göteborg
för medfött hjärtfel under sitt första lev-
nadsår. Bland dessa barn fanns ett med
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Figur 1. FISH-test som visar 22q11-
deletion. På den långa armen (q) av den
ena av kromosom 22 saknas de röda
lysande punkterna för DGS(DiGeorges
syndrom)-lokus. De gröna punkterna är
en kontrollprob för kromosom 22.
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bakre gomspalt och ett med läpp–käk–
gomspalt.

Från 1996 har antalet diagnostisera-
de individer ökat kraftigt på grund av
större uppmärksamhet och spridning av
information. Patienter med varierande
kombination av hjärtfel, infektionspro-
blem, språk- och talavvikelse med eller
utan gomspalt, utvecklingsförsening,
beteendeproblem samt en del andra av-
vikelser och missbildningar har fått dia-
gnosen CATCH 22. Merparten av pati-
enterna kommer från barnkardiologin
och från mottagningen för logopedi och
foniatri vid Sahlgrenska universitets-
sjukhuset i Göteborg. Några patienter
har utretts vid barnneuropsykiatriska
enheten i Göteborg. Ytterligare några
kommer från olika barnhabiliteringar i
regionen. Gemensamt för alla patienter-
na är att de ofta har många problem som
föranlett ett stort antal besök till läkare
och andra specialister. En del har också
utretts och getts andra diagnoser tidiga-
re.

Klinik
Symtombilden är skiftande och svå-

righetsgraden varierande. Många stora
och små missbildningar och avvikelser
förekommer (Tabell I).

Hjärtat. Många olika hjärtfel kan
förekomma. De vanligaste är: avbruten
aortabåge, truncus arteriosus, Fallots
anomali, pulmonalisstenos, pulmona-
lisatresi och ventrikelseptumdefekt.
Kärlmissbildningar förekommer också.
Allv arliga hjärtfel kräver oftast tidig
operation, och de som har liten eller
ingen synlig tymus diagnostiseras där-
för numera tidigt i samband med opera-
tionen av hjärtfelet. Vid eftergransk-
ning av journaler på patienter, med på-
visad 22q11-deletion, som genomgått
hjärtoperation för flera år sedan kom-
menteras ibland avsaknad av tymus i
operationsberättelsen. Då tymus inte
ansågs vara av betydelse och ofta tas
bort i samband med hjärtoperation för-
anledde detta ingen ytterligare utred-
ning.

Tal och språk. Det är vanligt före-
kommande med defekt gomfunktion,
så kallad velofarynxinsufficiens, vilket
leder till talavvikelser i form av bl a
hypernasal klang samt trycksvag och
glottal artikulation. Detta gör att talet
ofta uppfattas som avvikande och svår-
förståeligt. Velofarynxinsufficiens fö-
rekommer både med och utan gom-
spalt. De vanligaste spalttyperna är
isolerad eller submukös gomspalt.
Däremot är det relativt ovanligt med
läpp–käk–gomspalt. Matningssvårig-
heter och dålig viktökning hos små
barn med hjärtfel kan ibland misstol-
kas som orsakade av hjärtfel när orsa-

ken kan vara en oupptäckt submukös
gomspalt eller velofarynxinsufficiens.
Det är också vanligt med en förse-
nad/avvikande språkutveckling där
många av barnen inte börjar tala förrän
efter 3 års ålder. Det är därför angelä-
get att dessa barn remitteras tidigt till
logoped för utredning och ställningsta-
gande till behandling av tal- och språk-
funktionen. Hos många barn med vel-
ofarynxinsufficiens kan svalglambå-
operation i kombination med talträ-
ning förbättra talet.

Tymus – infektioner, autoimmuna
manifestationer. Tymus kan vara un-
derutvecklad eller i enstaka fall saknas
helt. Detta leder till varierande grad av
immunbrist då T-lymfocyterna mognar
i tymus. T-cellerna är ofta få och deras
funktion ibland nedsatt. Den vanligaste
kliniska bilden förefaller vara ökad in-
fektionskänslighet i tidig ålder, som
ofta växer bort mer eller mindre under
förskole- eller skolåldern. Vanliga in-
fektioner är öroninflammationer, lång-
dragna förkylningar och lunginflamma-
tioner. Vi har också sett autoimmuna fe-
nomen, tex trombocytopeni, hemoly-
tisk anemi och artrit. Endast i få fall
drabbas barnen av mycket svår immun-
brist med risk för död i tidig ålder orsa-
kad av t ex cytomegalovirus(CMV)- el-
ler annan virusinfektion, sepsis eller all-
varlig svampinfektion [12]. Allvarlig T-
cellsdefekt medför också risk för GvH-
reaktion (graft versus host = transplan-
tat mot värd-reaktion) vid blodtransfu-
sion [15]. Vaccination med levande vac-
cin kan också ge livshotande infektion.
Viktigt är att påpeka att vi idag inte vet
om immunbristen är övergående eller
om det finns en kvarstående svaghet i
immunsystemet med risk för immun-
brist och autoimmuna sjukdomar sena-
re i livet. Merparten av våra patienter
har eller har haft infektionsproblem. Ett

barn har avlidit i tidig ålder i CMV-in-
fektion.

Neurologiska avvikelser, inlär -
ningssvårigheter, beteendeavvikel-
ser, psykisk sjukdom. Inlärningssvå-
righeter, lätt utvecklingsförsening, lätt
mental retardation, beteendeavvikelser,
ADHD/DAMP-liknande problematik,
psykiska sjukdomar mm förekommer
vid 22q11-deletion [16, 17]. Lätta neu-
rologiska avvikelser som balanssvårig-
heter, fin- och grovmotoriska svårighe-
ter och nedsatt muskeltonus förekom-
mer hos en del. En stor del av patienter-
na har inlärningssvårigheter. Neuropsy-
kologisk testning har påvisat specifika
avvikelser hos merparten av de patien-
ter vi testat. IQ varierar från 50 till 100
med ett genomsnitt strax över 75. Det är
speciellt viktigt att uppmärksamma bar-
nens svårigheter för att kunna ge dem
den pedagogiska hjälp och annan speci-
alhjälp de behöver i skolan. Merparten
av barnen går i den vanliga grundskolan
men är i behov av extra stöd. Några går
i särskola. Den mentala hälsan och ut-
vecklingen kan vara helt normal. Enligt
studier från USA finns en klart ökad
risk för unga vuxna att utveckla psykis-
ka sjukdomar av varierande slag. Mer
utredning och långtidsuppföljning be-
hövs för att förbättra vår kunskap på
detta område.

Hypoparatyr eoidism. Kalcium-
bristen orsakas av dålig utveckling eller
avsaknad av bisköldkörtlarna och kan
ge symtom i form av kramper eller
sprittighet, framförallt i nyföddhetspe-
rioden. Kalciumbristen korrigeras ofta
spontant men kan finnas kvar latent för
att återkomma senare i livet, tex i
stressituationer som operation och svår
infektion. För litet kalcium kan också
ge andra, mer diffusa symtom. Diagno-
sen hypoparatyreoidism kan vara svår
att ställa. Ibland är hypoparatyreoidis-
men manifest, men uppenbart är att des-
sa patienter kan ha en relativ hypopara-
tyreoidism som kan ge intermittent hy-
pokalcemi med symtom. Bensmärtor är
ett vanligt symtom hos sjukdomsgrup-
pen. Om det beror på muskelkramper
relaterade till underfunktion av bisköld-
körtlarna vet vi inte. Emaljskada och
andra tandproblem förekommer också.
Orsaken till det sistnämnda är inte hel-
ler känd men skulle kunna hänga sam-
man med en onormal kalciummetabo-
lism.

Utseende. Ett något karakteristiskt
utseende förekommer hos många med
22q11-deletion (Figur 2). Avvikelserna
är små och inte lätta att känna igen för
dem som inte har sett många individer
med syndromet. Platta kindben, rund
nästipp, korta ögonspringor, valvfor-
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Tabell I. Kliniska fynd vid genomgång av 54
individer med 22q11-deletion.

Antal

Hjärtfel 33
Infektionsbenägenhet 47
Gomspalt 17
Talsvårigheter 441

Hypokalcemi 122

Klumpfot 6
Skolios 4
Njurmissbildning 4
Analatresi 2
Omfalocele 1
Extra finger 1
Artrit 4
Idiopatisk trombocytopen purpura 3
Hemolytisk anemi 2

1Av 45 undersökta
2Av 48 undersökta



mad överläpp och lätt avvikande ytter-
öron kan nämnas som specifika ansikts-
drag. Många har också långa, smala
fingrar. Hos nyfödda och spädbarn är
det särskilt svårt att se dessa karakteris-
tika.

Andra missbildningar. En rad and-
ra typer av missbildningar är beskrivna
vid 22q11-deletion. Dessa förekommer
hos enstaka patienter eller i vissa fall
hos 10 till 30 procent av patienterna
[18]. Exempel på andra missbildningar
är bråck, urinvägsmissbildningar, kot-
kroppsmissbildningar, klumpfot, sko-
lios, larynxmissbildningar, analatresi,
omfalocele samt finger- och tåmissbild-
ningar.

Sammanfattning
22q11-deletion anses idag vara en av

de vanligaste kända genetiska avvikel-
serna hos människan. Symtomspektret
som denna mikrodeletion orsakar är
brett och fenotypen varierande. Sjuk-
domsgruppen är tämligen okänd och av
den anledningen gravt underdiagnosti-
serad i Sverige. Antalet diagnostiserade
fall har ökat kraftigt de senaste åren på
grund av ökad uppmärksamhet och ny-
tillk omna diagnostiska möjligheter. Pa-
tienterna har ofta problem från många
organsystem och träffar därför många
olika specialister, som kanske inte alltid
uppmärksammar vidden av problemet.
Samarbetet mellan olika specialister är
därför viktigt. I många fall har patien-
terna genomgått omfattande utredning-
ar och gjort ett stort antal sjukhusbesök.
De differentialdiagnostiska alternativen
kan ha varit många. Rätt diagnos i tid
har en klar fördel för patienten och fa-
miljen då man slipper oro, onödiga lä-
karbesök och utredningar, och därtill
kan stödinsatser sättas in tidigt. Proble-
men inom varje område kan vara lätta

till måttliga men ger sammantaget ett
betydande handikapp, vilket är viktigt
att alla involverade läkare uppmärk-
sammar. Vad som är dominerande svå-
righeter varierar i olika åldrar, varför
uppföljning är viktig för att patienterna
skall få rätt stöd.

*
Projektet är godkänt av medicinska

fakultetens forskningsetiska kommitté,
Göteborgs universitet.
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Summary

CATCH 22 or 22q11 deletion
syndrome;
an underdiagnosed and poorly
understood disease category with a
variable clinical picture

Sólveig Óskarsdóttir, Anders Fasth,
Margareta Belfrage, Gerd Viggedal,
Christina Persson, Bengt O Eriksson

Läkartidningen 1999; 96: 4789-93.

Patients with CATCH 22 or 22q11 deletion
syndrome constitute a fast growing category in
Sweden as it is still underdiagnosed. In a series
of 54 patients the predominant features were
found to be speech and language difficulties,
cardiac malformations, susceptibility to infec-
tion, learning and behavioural problems, hypo-
parathyroidism, minor motor deficits, and char-
acteristic facies. The severity of these problems
varied individually, but as the patients had nu-
merous symptoms and disabilities the overall
degree of handicap was considerable. Thus,
regular evaluation of the patient’s condition and
overall need of care is important.
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Figur 2. (T v) 5-årig flicka med 22q11-
deletion. (T h) 7-årig pojke med 22q11-
deletion. Lägg märke till likheterna
mellan barnen, t ex den valvformade
överläppen och den jämnbreda näsan.
Barnen är inte syskon.
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