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1. Erstellung

Das Arztliche Zentrum fir Qualitat in der Medizin (AZQ) entwickelt im Auftrag von
Bundeséarztekammer (BAK) und Kassenérztlicher Bundesvereinigung (KBV) allgemein verstandliche
Kurzinformationen. Seltene Erkrankungen bilden einen Schwerpunkt in der Reihe der
Kurzinformationen. In einem Kooperationsprojekt erstellt das AZQ gemeinsam mit der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE) e. V. Kurzinformationen zu ausgewahlten seltenen
Erkrankungen.

Von Seiten der ACHSE e. V. erfolgte hierzu die Zusammenarbeit mit:

e Dr. rer. medic. Frank Brunsmann
e Dr. med. Christine Mundlos

1.1 Bisherige Updates der Kurzinformation

e Auflage 1, 2013
e Auflage 2, Juli 2017: redaktionelle Anderungen und Anpassungen im Layout

e Auflage 3, Juni 2023: inhaltliche Uberpriifung sowie redaktionelle Anderungen und neues
Layout

1.2 Beteiligte Fachleute und Personen der Patientenvertretung

Alle Kurzinformationen des AZQ werden von Fachleuten und Personen der Patientenvertretung
gepruft. Die Kurzinformation zum Thema ,Deletionssyndrom 2211 haben unterstiitzt:

Folgende Personen waren an der Erstellung der Kurzinformation zum Deletionssyndrom 22q11
beteiligt und wurden von ACHSE e. V. benannt:

e Prof. Dr. Dr. Robert Sader, Universitatsklinikum Frankfurt, Klinik fir Mund-, Kiefer- und
Plastische Gesichtschirurgie (Version 2013, 2017, 2023)

e Prof. Dr. Ralf Stucker, AKK Altonaer Kinderkrankenhaus GmbH (Version 2013)

e Stephan Schmid, KIDS-22g11 e. V. (Version 2013, 2023)

Die Beteiligten wurden gebeten, ein Formular zur Erhebung etwaiger Interessenkonflikte auszufillen.
Diese werden am AZQ archiviert.
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2. Rechercheauftrag

2.1 Suche nach Leitlinien

Die Leitlinien-Recherche wurde vom Arztlichen Zentrum fir Qualitat in der Medizin (AZQ) am 17. Juni
2013 durchgefihrt.

Die Suche umfasst den Zeitraum vom 01. Januar 2008 bis zum 17. Juni 2013 und Dokumente in
deutscher und englischer Sprache.

Beziglich der relevanten Patientengruppen erfolgte keine Einschrankung.

Die Suche wurde in folgenden Recherchequellen durchgefiihrt:
e Literaturdatenbank Medline Gber www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed
e Leitlinien-Datenbanken:

o Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften (AWMF) (D)
(www.awmf.org)

o Guidelines International Network (GIN) (International) (www.g-i-n.net)

o National Guideline Clearinghouse (NGC) (USA) (www.guidelines.gov)

o NHS Evidence (GB) (www.evidence.nhs.uk)

o Leitlinien-Seiten einzelner fachlibergreifender und fachspezifischer Anbieterorganisationen:
Arzneimittelkommission der deutschen Arzteschaft (AkdA) (D) (www.akdae.de)
National Health and Medical Research Council (NHMRC) (AUS) (www.nhmrc.gov.au)

National Institute for Health and Clinical Excellence (NICE) (GB) (www.nice.org.uk)
Scottish Intercollegiate Guidelines Network (SIGN) (GB) (www.sign.ac.uk)

o O O O

Recherchestrategie und -vokabular richten sich nach den Méglichkeiten der jeweiligen
Recherchequelle, wurden entsprechend modifiziert und in Kapitel 3.1 dargelegt.

2.2 Suche nach Patienteninformationen

Die Recherche wurde vom Arztlichen Zentrum fir Qualitat in der Medizin (AZQ) am 17. Juni 2013
durchgefiihrt.

Die Suche umfasst Dokumente in deutscher und englischer Sprache.

Die wurde in folgenden Recherchequellen durchgefiihrt:

e Patientenportal von BAK und KBV: www.patienten-information.de
e Patienteninformationen des IQWIG: www.gesundheitsinformation.de
e Patientenleitlinien der Fachgesellschaften der AWMF: www.awmf.org
e Medizinische Linkworterbuch: www.best-med-link.de
e Medizinischer Internetkatalog: www.medinfo.de
e Robert Koch Institut: www.rki.de
o TK:
o www.tk.de/tk/online-filiale/broschueren-und-mehr/48648

o www.tk.de/tk/krankheiten/krankheiten-a-z/krankheiten-a/26296
o www.tk.de/tk/medizin-und-gesundheit/behandlungen/24778
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e Barmer:

o

www.barmer-gek.de/barmer/web/Portale/Versicherte/Rundum-
gutversichert/Ratgeber/Krankheitslexikon/Multilexikon_20Krankheiten_20von_20A-Z.html
www.barmer-gek.de/barmer/web/Portale/Versicherte/Rundum-
gutversichert/Infothek/Broschueren__und___Downloads/BroschuerenBestellen/Link_20Material
bestellungCID__80036.html

e Orphanet: www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=DE
e Achse: www.achse-online.de

e Englischsprachige Quellen:

(@]

o 0O 0O 0O 0o O O ©o

www.medlineplus.gov (Service der U.S. National Library of Medicine, National Institutes of
Health)

www.patient.co.uk Patienteninformationen aus GB
www.sign.ac.uk/patient-publications
www.hc-sc.gc.ca/index-eng.php
www.health.govt.nz

https://prodigy.clarity.co.uk
www.ahrg.gov/consumer

www.hice.org.uk

www.nhs.uk

e Internetsuchmaschine: www.google.de

Im Rahmen der Recherche erfolgte ein Titelscreening nach folgenden Ausschlusskriterien:

e A1: Dubletten aufgrund der Suche in mehreren Datenbanken/auf mehreren Seiten
e A2: andere Erkrankung

2.3

Handsuche

Es erfolgte zudem eine Handsuche nach Informationen Uber das Deletionssyndrom 22q11 durch den
Bereich Patienteninformation des AZQ.
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3. Recherchestrategie

3.1

Leitlinien

3.1.1 Literaturdatenbank Medline liber www.pubmed.org

16. Juni 2023
#5 Search: #3 AND #4 57
#4 Search: (systematic review [ti] OR meta-analysis [pt] OR meta-analysis [t]] OR 656,481

#3

#2

#1

systematic literature review [ti] OR this systematic review [tw] OR pooling
project [tw] OR (systematic review [tiab] AND review [pt]) OR meta synthesis
[ti] OR meta-analy*[ti] OR integrative review [tw] OR integrative research
review [tw] OR rapid review [tw] OR umbrella review [tw] OR consensus
development conference [pt] OR practice guideline [pt] OR drug class reviews
[ti] OR cochrane database syst rev [ta] OR acp journal club [ta] OR health
technol assess [ta] OR evid rep technol assess summ [ta] OR jbi database
system rev implement rep [ta]) OR (clinical guideline [tw] AND management
[tw]) OR ((evidence based]ti] OR evidence-based medicine [mh] OR best
practice* [ti] OR evidence synthesis [tiab]) AND (review [pt] OR diseases
category[mh] OR behavior and behavior mechanisms [mh] OR therapeutics
[mh] OR evaluation study[pt] OR validation study[pt] OR guideline [pt] OR
pmcbook)) OR ((systematic [tw] OR systematically [tw] OR critical [tiab] OR
(study selection [tw]) OR (predetermined [tw] OR inclusion [tw] AND criteri*
[tw]) OR exclusion criteri* [tw] OR main outcome measures [tw] OR standard of
care [tw] OR standards of care [tw]) AND (survey [tiab] OR surveys [tiab] OR
overview* [tw] OR review [tiab] OR reviews [tiab] OR search* [tw] OR
handsearch [tw] OR analysis [ti] OR critique [tiab] OR appraisal [tw] OR
(reduction [tw]AND (risk [mh] OR risk [tw]) AND (death OR recurrence))) AND
(literature [tiab] OR articles [tiab] OR publications [tiab] OR publication [tiab]
OR bibliography [tiab] OR bibliographies [tiab] OR published [tiab] OR pooled
data [tw] OR unpublished [tw] OR citation [tw] OR citations [tw] OR database
[tiab] OR internet [tiab] OR textbooks [tiab] OR references [tw] OR scales [tw]
OR papers [tw] OR datasets [tw] OR trials [tiab] OR meta-analy* [tw] OR
(clinical [tiab] AND studies [tiab]) OR treatment outcome [mh] OR treatment
outcome [tw] OR pmcbook)) NOT (letter [pt] OR newspaper article [pt])

Search: #1 OR #2 Filters: from 2017/1/1 - 3000/12/12 1,184
Search: 22q11 Deletion Syndrome[MeSH Terms] 2,752
Search: Deletion Syndrome 22q11Search ("Practice Guidelines as 3,961

Topic"[Mesh] OR "Practice Guideline"[Publication Type]) OR ("Consensus
Development Conferences as Topic"[Mesh] OR "Consensus Development
Conferences, NIH as Topic"[Mesh] OR "Consensus Development Conference,
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NIH "[Publication Type] OR "Consensus Development Conference
"[Publication Type])

Treffer: 57

Davon verwendet: 3
3.1.2 Leitlinien-Datenbanken

Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften (AWMF)
17. Juni 2013

Leitlinien-Suche nach ,Deletion”

Treffer: 26

Davon relevant: 1

Leitlinien-Suche nach ,DiGeorge*

Treffer: 2

Davon relevant: 0

Guidelines International Network (G-I-N)
17. Juni 2013

Search all fields: Deletion* OR DiGeorge
Languages: German, English

Publication Status: published

Publication Type: Guideline

Treffer: 0

National Guideline Clearinghouse (NGC)
17. Juni 2013

> Disease/Condition > Diseases (2416) > Congenital, Hereditary, and Neonatal Diseases and
Abnormalities (260) > Congenital Abnormalities (126) > Chromosome Disorders (22)

Treffer: 22

Davon relevant: 0

NHS Evidence

17. Juni 2013

Evidence Search Health and Social Care: Deletion Syndrome; Types of information: Guidelines
Treffer: 96

Davon relevant: 2

© 2023 AZQ | Dokumentation Erstellung der Kurzinformation ,Deletionssyndrom 22q11*



Recherchestrategie | 8

3.1.3 Leitlinien-Seiten einzelner fachubergreifender Anbieterorganisationen

Arzneimittelkommission der deutschen Arzteschaft (AkdA)
17. Juni 2013

Durchsicht der Liste der Therapieempfehlungen

Treffer: 0

National Health and Medical Research Council (NHMRC)
17. Juni 2013

Guidelines and Publications A-Z list

Treffer: 0

National Institute for Health and Clinical Excellence (NICE)
17. Juni 2013

Durchsicht Liste

Treffer: 0

Scottish Intercollegiate Guidelines Network (SIGN)

17. Juni 2013

Durchsicht der Liste der Leitlinien

Treffer: 0
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3.2 Patienteninformationen

e www.patienten-information.de
Suche nach ,Genetische Krankheiten und Suche nach ,Di-George-Syndrom*:
1 relevanter Treffer

e www.gesundheitsinformation.de
Suche in A-Z-Liste:
keine relevanten Treffer

o www.awmf.org
Durchsicht der Liste unter https://register.awmf.org/de/patienteninformationen
keine relevanten Treffer

e www.best-med-link.de
Durchsicht der Liste:
keine relevanten Treffer

e www.medinfo.de
Durchsicht der Liste
keine relevanten Treffer

o www.rki.de
Durchsicht der Ergebnisse zu ,Gendiagnostik
keine relevanten Treffer

“

e Techniker Krankenkasse
Durchsicht der A-Z-Liste
1 relevanter Treffer

e Barmer
Durchsicht der A-Z-Liste
keine relevanten Treffer

e Orphanet
Suche nach ,22q11“
1 relevanter Treffer + relevante Links am Ende der Seite

e Achse
Durchsicht der A-Z-Liste
1 relevanter Treffer

e www.google.de
deutsch: 22g11 AND (Patienteninformation OR Patienten-Information OR Patientenbroschiire OR
Patienten-Broschiire OR Broschiire OR Patientenleitlinie OR Patienten-Leitlinie OR Flyer OR
Faltblatt)
ca. 12.500 Treffer, gesichtet die ersten 50:
7 relevante Treffer

e medlineplus.gov
Durchsicht der A-Z-Liste
keine relevanten Treffer

e patient.co.uk
Suche nach ,22911%
1 relevanter Treffer
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e www.sign.ac.uk
Durchsicht der Liste unter www.sign.ac.uk/patient-publications.html
keine relevanten Treffer
e www.nice.org.uk
www.nhs.uk
Durchsicht der Websites
keine relevanten Treffer

e www.ahrg.gov
Durchsicht der Seiten unter www.ahrg.gov/consumer
keine relevanten Treffer

e Health Canada
Durchsicht der Website
keine relevanten Treffer

e Ministry of Health Library
Durchsicht der Liste unter www.health.govt.nz/yourhealth-topics/diseases-and-ilinesses
keine relevanten Treffer

e Prodigy
Durchsicht der A-Z-Liste:
keine relevanten Treffer

e www.google.de
englisch: 22q11 AND (“patient booklet” OR “patient brochure” OR “patient flyer” OR “patient
leaflet” OR “patient pamphlet” OR “comprehensive brochure” OR patient information)
ca. 173.000 Treffer, gesichtet die ersten 50
8 relevante Treffer

relevante Treffer insgesamt: 20

3.3 Handsuche

Handsuche durch den Bereich Patienteninformationen des AZQ: 18 relevante Treffer
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4. Ubersicht der verwendeten Treffer

4.1 Nachrecherche (06/2023)

Systematische Suche nach aggregierter Evidenz ab Januar 2017:
4.1.1 Fachliteratur 2023

e Blagojevic C, Heung T, Theriault M, et al. Estimate of the contemporary live-birth prevalence of
recurrent 22g11.2 deletions: A cross-sectional analysis from population-based newborn
screening. CMAJ Open 2021; 9(3):E802-E809. DOI: 10.9778/cmajo.20200294.
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/34404688

e Boot E, Oskarsdéttir S, Loo JC, et al. Updated clinical practice recommendations for managing
adults with 22q11.2 deletion syndrome. Genet Med 2023; 25(3):100344. DOI:
10.1016/j.gim.2022.11.012. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/36729052

e Buijs PC, Bassett AS, Boot E. Non-pharmacological treatment of psychiatric disorders in
individuals with 22q11.2 deletion syndrome; a systematic review. Am J Med Genet A 2018;
176(8):1742-7. DOI: 10.1002/ajmg.a.38612. http://www.ncbi.nim.nih.gov/pubmed/29363845

. Cortés-Martin J, Pefiuela NL, Sanchez-Garcia JC, et al. Deletion Syndrome 22q11.2: A
Systematic Review. Children (Basel, Switzerland) 2022; 9(8). DOI: 10.1038/gim.2014.175.
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/36010058

4.1.2 Patienteninformation 2023

e Rare Chromosome Disorder Support Group. 22q11.2 deletion syndrome (Velo-Cardio-Facial
Syndrome). 2020 [cited: 2023-06-14].
https://rarechromo.org/media/information/Chromosome%2022/22q11.2%20deletion%20syndrom
€%20(Velo-Cardio-Facial%20Syndrome)%20F TNW .pdf

4.2 Verwendete Quellen der Vorauflagen
4.21 Leitlinie

o Bassett AS, McDonald-McGinn DM, Devriendt K, et al. Practical guidelines for managing
patients with 22911.2 deletion syndrome. J Pediatr 2011;159(2):332-9. DOI:
10.1016/j.jpeds.2011.02.039. www.ncbi.nIm.nih.gov/pubmed/21570089

4.2.2 Patienteninformationen
e 22q Central. 22q Q & A. Frequently asked questions about the 22q11.2 deletion disorder. 2010

[cited 2013-06-23]. www.22qcentral.com/fag.html

e Achsee. V. (Hrsg.). Deletion 22q11. k. A. [cited 2013-06-23].
www.achse.info/diseases/display/1315

e  Cambridge University Hospitals. 22q11 deletion syndrome — parent information. 2014 [cited:
2013-06-23]
www.cuh.org.uk/cms/sites/default/files/publications/PIN2307_22q11_for_parents.pdf
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e  Schwemmle C. 22g11-Mikrodeletion. Patienteninformation. Sprache Stimme Gehor
2012;36(1):46. www.thieme-connect.com/products/ejournals/html|/10.1055/s-0032-1310347

e  Great Ormond Street Hospital for Children NHS Trust. 22g11 Deletion. 2007 [cited: 2013-06-23]
www.gosh.nhs.uk/EasySiteWeb/GatewayL ink.aspx?alld=87965

e  Kinder mit Deletionssyndrom 22q11 (KiDS-22g11). Deletionssyndrom 22q11 — Ein Gendefekt
mit vielen Gesichtern. 2009 [cited: 2013-06-23].
www.kids-22g11.at/kids22q11_at/html/default/ff8081811ef41b9b011f1c7ffccb034b.de.html

e  Kinder mit Deletionssyndrom 22q11 (KiDS-22g11). Orthopéadische Probleme. 2012
(Medizinischer Bericht; 05.1) [cited: 2013-06-23].
www.kids-22q11.de/kids22q11_de/html/default/ff808181206180cc0120685d3f2302a3.de.html

e Kinder mit Deletionssyndrom 22q11 (KiDS-22g11), Briegel,W. Psychiatrische Aspekte bei
Deletion 22q11.2. 2008 (Medizinischer Bericht; 06.2) [cited: 2013-06-23].
www.kids-22q11.de/kids22g11_de/html/default/ff808181206180cc0120685d3f2302a3.de.htmi

e  Kinder mit Deletionssyndrom 22q11 (KiDS-22g11). Symptome beim DS 22g11. 2009 [cited:
2013-06-23]. www.kids-
22g11.de/kids22q11_de/html/default/ff8081811ef41b9b011f1c85a9b70364.de.html

e  Kinder mit Deletionssyndrom 22q11 (KiDS-22q11), Streppel,M. Uber Ohrerkrankungen beim
Deletionssyndrom 22q11. 2008 (Medizinischer Bericht; 03.1) [cited: 2013-06-23].
www.kids-22g11.de/kids22911_de/html/default/ff808181206180cc0120685d3f2302a3.de.html

e Kinder mit Deletionssyndrom 22q11 (KiDS-22q11), Sader,R., Hey C, et al. Uber
Sprechstoérungen beim Deletionssyndrom 22g11. 2006 (Medizinischer Bericht; 002) [cited:
2013-06-23].
www.kids-22q11.de/kids22q11_de/html/default/ff808181206180cc0120685d3f2302a3.de.html

e  McDonald-McGinn D, Zackai E. 22q11.2 deletion syndrome. 2012 [cited: 2013-06-23].
www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=567

e  Orphanet. La délétion 22q11. 2006 [cited: 2013-06-23].
www.orpha.net/data/patho/Pub/fr/Deletion22g11-FRfrPub126.pdf

e Patient Platform Limited, Willacy H. 22q11.2 Deletion Syndrome. 2016 [cited: 2013-06-23].
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5. Methodik

Das Vorgehen bei der Erstellung von Kurzinformationen fir Patienten wird in einem generischen
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