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MANIFESTARI CLINICO-PARACLINICE LA COPIII CU SINDROM DE DELETIE 22q11.2
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Sindromul deletiei 22q11.2 (DiGeorge) descris pentru prima data in 1968 ca
0 imunodeficienta primard, Se caracterizeaza prin hipocalcemie datorata 90,00% 83,30%
hipoparatiroidismului, defecte cardiace si hipoplazie sau aplazie timica. Incidenta sa 80,00%
este de 1:3000 de nascuti vii, dar in pofida frecventei inalte, se cunosc putine despre 20.00% 66,60%
istoria si progresia sa naturala, acest lucru fiind conditionat probabil de dificultatile P
de diagnostic si varietatea de denumiri folosite pentru a-1 descrie. 60,00% 50%
50,00%
40,00%
Scopul studiului: descrierea manifestarilor clinice, parametrilor de laborator si 30,00%
caracteristicilor fenotipice ale pacientilor cu sindrom de deletie 22911.2. 20.00%
10,00%
Material si metode. 6 pacienti (5 confirmati genetic, 1 pacient clinico-morfologic) 0,00%
au fost supusi evaluarii clinice si explorative pentru a detecta malformatii cardiace, manifestari clinice la copii cu del 22q11
dimorfisme faciale, tulburari neurologice sau de comportament, infectii recurente si
modificari hematologice (limfopenie, trombocitopenie). mMCC  mdismorfii faciale anomalii oalat moale
Rezultate obtinute. Varsta medie de stabilire a diagnosticului a fost de 2,0 ani
(interval 0-6 ani). Cele mai frecvente manifestari care au condus la stabilirea — ) - - : — = -
diagnosticului au fost malformatiile cardiace congenitale de tip conotruncal (83,3%) Concluzii. Sindromul de deletie 22q11.2 impune a fi suspecta la toti pacientii cu malformatii cardiace,
si depistarea intraoperatorie a ageneziei/hipoplaziei timice. Caracteristicile clinice an_ornalu faagl_e si moqlﬁcﬁrl paraclinice cu tulburafm_lmuno_loglce. Constientizarea caracteristicilor
comune au inclus dismorfiile faciale (66,6%), infectii recurente (66,6%), anomalii clln.lco-'paracllnlce este importanta pentru a imbunatati diagnosticul, tratamentul, supravegherea acestor
ale palatului moale (50%). Din modificarile de laborator 2 dintre pacienti au pacientl.
prezentat limfopenie si 1 pacient — trombocitopenie usoara. Infectiile toracice _
recurente au fost mai frecvente la pacientii cu deficiente de celule T si subseturi de Bibliografie
celule T. Digilio M, Marino B, Capolino R, Dallapiccola B. Clinical manifestations of Deletion 22q11.2 syndrome (DiGeorge/Velo-Cardio-Facial syndrome).
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