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DiGeorguv syndrom

 Delece na dlouhém raménku 22. chromozomu
(nejCastéji usek 22g11.2)

* Delece nastane behem meiotické rekombinace
oehem spermatogeneze nebo oogeneze

* Prevalence odhadem 1:3000 noveé narozenych
déeti



Klinicky obraz

* Hypoplazie thymu, pristitnych télisek
* Funkéni abnormality T- lymfocytu

* VVrozené vady srdce a velkych cév

* Abnormality v obliceji

* Rozsteépy

* Mentalni retardace ol
* Snizend imunita
* Hypokalcémie




Right lobe Left lobe

Klinicky obraz

Thymus

* Kvuli fenotypovym projevim razen do oznaceni
CATCH 22

—C cardiac abnormality

— A abnormal facies

- T cell deficit due to thymic hypoplasia

—C cleft palate

—H hypocalcemia due to hypoparathyroidism

resulting from 22qg11 deletion



Diagnostika

Prenatalni (biochemické markery, karyotyp)

Postnatalni (karyotyp, klinicky obraz)

Kardiodefekty — EKG

Detekce 22911 delece -

fluorescence in situ
hybridizace (FISH, ...)
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Progndza a terapie

Prognodza je variabilni a zalezi na vaznosti
onemocnéni

U malych déti je mortalita relativné mala (mensi
nez 4%)

Moznost |éCby transplantaci kostni drené nebo
kultivované thymoveé tkané

Je nezbytné imunologické sledovani
Mozné operace srdce, dostatecny prisun vapniku



/droje

nttps://www.wikiskripta.eu/w/DiGeorg%C5%A
V_syndrom

nttp://www.orpha.net/consor/cgi-
0in/OC _Exp.php?Ing=EN&Expert=567

nttps://www.youtube.com/watch?v=Q9fTq8I2
MLE
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