Zespot Di George’a D 82.1
DiGeorge syndrome - DGS

Rozpoznanie pewne

Dziecko plci meskiej lub zenskiej, ze zmniejszong liczba limfocytow T CD3+ (ponizej
500/mm®) oraz dwoma z trzech ponizszych charakterystycznych cech:
1) Wada serca lub duzych naczyn (przetrwaly przewdd tgtniczy, tetralogia Fallota,
przerwany tuk aorty, nieprawidtowe odejécie prawej tetnicy podobojczykowej)
2) Hipokalcemia trwajaca powyzej 3 tygodni, wymagajaca leczenia
3) Delecja w obrgbie chromosomu 22q11.2

Rozpoznanie prawdopodobne

Dziecko plci mgskiej lub zenskiej, ze zmniejszong liczbg limfocytéw T CD3+ (ponizej
1 500/mm3) oraz delecja w obrgbie chromosomu 22q11.2

Rozpoznanie mozliwe

Dziecko plci mgskiej lub zenskiej, ze zmniejszona liczba limfocytow T CD3+ (ponizej
1 500/mm®) oraz przynajmniej jednym z nastgpujacych zaburzen:

1) Wada serca

2) Hipokalcemia trwajaca powyzej 3 tygodni , wymagajaca leczenia

3) Dysmorficzne cechy twarzy lub nieprawidlowosci podniebienia

Spektrum choroby

U wigkszos$ci chorych z zespotem Di George’a defekt odpornos$ci rozpoznawany jest w
pierwszych kilku miesigcach zycia, podczas diagnostyki kardiologicznej wad serca, ktére
bardzo czgsto towarzysza temu zespotowi i/lub delecjom w obrgbie chromosomu 22.q11.
Niektérzy chorzy demonstruja objawy przewleklego zakazenia wirusowego lub grzybiczego
badz tezyczki. Cigzkos¢ defektow odpornosci w zakresie uktadu T-komdrkowego jest bardzo
zréznicowana. U wielu chorych zaburzenia odpornosci typu komérkowego ustepuja w ciagu
pierwszych lat zycia. Czgstym objawem zespotu sa dysmorficzne rysy twarzy oraz opdznienie
rozwoju intelektualnego. Choroby o podlozu autoimmunizacyjnym moga wystgpowac u
starszych pacjentow.



