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o téz velokardiofacialni syndrom ,

o patri mezi takzvané mikrodelecni syndromy ci
syndromy genu naléhajicich na sebe,

o byl popsan v roce 1968 détskym
endokrinologem Angelo DiGeorgem,

0 prévalence: 1:4000.
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raménku 22. chromozomu (usek 22q11,
pritomnad u 90 % pacientd. )

o Védci predpokladaji, ze ztrdta urcitého genu na
chromozomu 22 — T-BOX 1 genu (TBX1) — tedy
specifickeho transkripcniho faktoru, je
zodpoveéedna za nékteré charakteristické znaky

(napr. defekty srdce).
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o Pro DiGeorguv syndrom je
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o Syndrom se vyskytuje
vetsinou sporadicky |
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o Vzhledem k podobnym fenotypovym projevim
(obecné velokardiofacialni anomdlie) a stejné
deleci jsou v posledni dobé DiGeorguy,
Shprintzenuv a Takatv syndrom razeny pod
oznaceni CATCH 22 :

o Cardiac Abnormality (especially tetralogy of
Fallot)

o Abnormal facies

o Thymic aplasia (T cell deficit)
o Cleft palate
o Hypocalcemia/Hypoparathyroidism.
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o Predpoklada se, ze delece na 22. chromozomu
zpusobuje poruchy v migraci bunék neurdlni
listy.

o Dochazi k poruSe vyvoje treti a ctvrté zaberni
vychlipky, jejimz nasledkem je omezeny vyvoj
(aZ uplnd absence) brzliku a pristitnych
telisek. Narusen muize byt i vyvoj stitné Zlazy.

o Typickeé jsou rovnéz vrozené vady srdce a

velkych cév a rtizné abnormality v oblicejové

krajiné vcetné rozstépu (napriklad patra).

Relativné cCastd je i mentdlini retardace.
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¢ Postizeni je variabilni a jeho zavaznosti je umérny deficit T-
lymfocytd, které jsou pfitomny pouze v-nizkych hladindch a v
nékterych prinadech T-lymfocyty zcela chybi.

¢ Redukovany jsou i organove thymodependentni oblasti jako
parakortikalni zony lymfatickych uzlin.

o Deficit T-lymfocyti ma sklon se s vekem normalizovat a okolo 5 let
veku mohou T lymfocyty dosdhnout normalnich hodnot.

¢ Mimo poruchy imunity a nachylnosti predevsim k nékterym virovym -
a mykotickym infekcim se syndrom vyznacuje i hypokalcémii (kvili
nepritomnosti parathormonu z pristitnych télisek) a pripadnou

tetanii.

Nemoc doprovazi hypothyroidismus, hypoparatherId/smus
trombocytopenie. |



Diagnostika

o klinickeé vysetreni — celkové vysetreni pacienta,
echokardiografie, RTG vysetreni

0 genetické vysetreni — detekce delece 22 q (pomoci
metod FISH, MLPA, CGH, aCGH)

o fetalni echokardiografie

o prenatalni diagnostika — prenatalni screening
muzZe zachytit pouze podezieni pfi detekci srdecni
vady u plodu, jinak musi byt vysetreni cilené
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o lécba je symptomaticka,

o v tézsich pripadech je moznost transplantace
kostni drené s perifernimi lymfocyty Ci
transplantat z kultivované thymové tkane,

o oblicejové a srdecni vady je mozno resit
chirurgickou cestou.
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