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½ŜǎǇƽƱ 5ŜƭŜŎƧƛ ннǉмм



½ŜǎǇƽƱ 5ŜƭŜŎƧƛ ннǉмм

сл ƎŜƴƽǿ ǿ ƻōǊťōƛŜ ŘŜƭŜŎƧƛ όур҈ ǇŀŎƧŜƴǘƽǿύ - 3 Mpz

мл҈ ƻŘȊƛŜŘȊƛŎȊƻƴŜ ƻŘ ƧŜŘƴŜƎƻ Ȋ ǊƻŘȊƛŎƽǿ

Nosiciel delecji ma 50% szans na przekazanie delecji swoim dzieciom

.ŀǊŘȊƻ ȊǊƽȍƴƛŎƻǿŀƴȅ ƻōǊŀȊ ƪƭƛƴƛŎȊƴȅ ǇŀŎƧŜƴǘƽǿΣ  ƴŀǿŜǘ ǿ ƻōǊťōƛŜ 
rodziny



½ŜǎǇƽƱ 5ƛDŜƻǊƎŜΩŀ ςǘǊƻŎƘť 
historii

Prof. Angelo M. DiGeorge

Ur. 15.04.1921, zm. 11.10.2009r.

Pediatra endokrynolog

W 1982 ςstwierdzono 

ǿŀŘť ƎŜƴŜǘȅŎȊƴŊ ǳ ŘȊƛŜŎƛ 

Ȋ ½ŜǎǇƻƱŜƳ 5ƛƎŜƻǊƎŜΩŀ



½ ǳǿŀƎƛ ƴŀ ōŀǊŘȊƻ ǊƽȍƴƻǊƻŘƴŜ ƛ ȊƳƛŜƴƴŜ ǿ ƴŀǎƛƭŜƴƛǳ ƻōƧŀǿȅ ȊŜǎǇƽƱ ǘŜƴ ōȅƱ 
ƴŀ ǇǊȊŜǎǘǊȊŜƴƛ ƭŀǘ ƻōǎŜǊǿƻǿŀƴȅ ƛ ƻǇƛǎȅǿŀƴȅ ǇǊȊŜȊ ǿƛŜƭǳ ƴŀǳƪƻǿŎƽǿΣ Ŏƻ 
ǇƻŎƛŊƎƴťƱƻ Ȋŀ ǎƻōŊ ƴƛŜƪƻƴǎŜƪǿŜƴŎƧŜ ǿ ƴŀȊŜǿƴƛŎǘǿƛŜΥ

½ŜǎǇƽƱκ!ƴƻƳŀƭƛŀ 5ƛDŜƻǊƎŜΩŀ ό5D{ ςǎƪǊƽǘ Ȋ ŀƴƎΦ DiGeorgeSyndrome)

½ŜǎǇƽƱ Podniebienno-Sercowo-Twarzowy(VCFS ςVeloCardioFacialSyndrome)

½ŜǎǇƽƱ {ƘǇǊƛƴǘȊŜƴΩŀ

CATCH22 (CardiacDefect, AbnormalFacies, ThymicHypoplasia, CleftPalate, 
Hypocalcemia, Chromosome22)

½ŜǎǇƽƱ Sedlackova

½ŜǎǇƽƱ /ŀȅƭƻǊΩŀ(CaylorCardiofacialSyndrome)

½ŜǎǇƽƱ Takao/CTAFS (ConotruncalAnomalyFace Syndrome)

½ŜǎǇƽƱ 5ŜƭŜŎƧƛ ннǉммΦн



22q11 - Penetracja i ekspresja 
/ȊťǎǘƻǏŏ ǿȅǎǘťǇƻǿŀƴƛŀ Ϥ1:2000ȍȅǿƻ ǳǊƻŘȊƻƴȅŎƘ ŘȊƛŜŎƛ 

нлл ǊƽȍƴȅŎƘ ŎŜŎƘ ƪƭƛƴƛŎȊƴȅŎƘ ȊŀƻōǎŜǊǿƻǿŀƴƻ ǳ ǇŀŎƧŜƴǘƽǿ 
Ȋ ŘŜƭŜŎƧŊ

/ƘƻǊƻōŀ ŎŜŎƘǳƧŜ ǎƛť ǇŜƱƴŊ ǇŜƴŜǘǊŀŎƧŊ oraz ōŀǊŘȊƻ ȊƳƛŜƴƴŊ 
ŜƪǎǇǊŜǎƧŊ. 

tŜƱƴŀ ǇŜƴŜǘǊŀŎƧŀ ƻȊƴŀŎȊŀΣ ȍŜ ƪŀȍŘŀ ƻǎƻōŀ Ȋ ŘŜƭŜŎƧŊ ōťŘȊƛŜ 
ƳƛŀƱŀ ǇŜǿƴŊ ƛƭƻǏŏ ƻōƧŀǿƽǿΣ ƭŜŎȊ ǎŊ ƻƴŜ ƴƛŜǎŀƳƻǿƛŎƛŜ 
ǊƽȍƴƻǊƻŘƴŜ όzmienna ekspresjaύΦ bƛŜƪǘƽǊȊȅ ƳƻƎŊ ǇƻǎƛŀŘŀŏ 
niewielkie cechy dysmorfiǘǿŀǊȊȅΣ ǇƻŘŎȊŀǎ ƎŘȅ ƛƴƴƛ ōťŘŊ 
ƳƛŜŏ ȊƱƻȍƻƴŜ ǿŀŘȅ ǎŜǊŎŀΣ ƴƛŜŘƻōƻǊȅ ƻŘǇƻǊƴƻǏŎƛ ƛǘŘΦ





bŀƧŎȊťǎǘǎȊŜ ŎŜŎƘȅ ƪƭƛƴƛŎȊƴŜ ƻōǎŜǊǿƻǿŀƴŜ ǿ ½ŜǎǇƻƭŜ 
Delecji 22q11

Wrodzone wady serca ς76% - 82%  chorych ςǎǘŀƴƻǿƛŊ ƎƱƽǿƴŊ ǇǊȊȅŎȊȅƴť 
ǏƳƛŜǊŎƛ ŘȊƛŜŎƛ Ȋ ½ŜǎǇƻƱŜƳ

üTetralogia Fallota(TOF) 22%

ütǊȊŜǊǿŀƴȅ Ʊǳƪ ŀƻǊǘȅ όL!! ǘȅǇ .ύ мр҈

ü¦ōȅǘŜƪ ǇǊȊŜƎǊƻŘȅ ƳƛťŘȊȅƪƻƳƻǊƻǿŜƧ ό±{5ύ мо҈

ü²ǎǇƽƭƴȅ ǇƛŜƵ ǘťǘƴƛŎȊȅ ό¢!/ύ т҈

üRing naczyniowy 5%

ü¦ōȅǘŜƪ ǇǊȊŜƎǊƻŘȅ ƳƛťŘȊȅǇǊȊŜŘǎƛƻƴƪƻǿŜƧ ό!{5ύ о҈

üVSD/ASD 4%

ütƻȊƻǎǘŀƱŜ όǿ ǎǳƳƛŜύ п҈



Cechy dysmorfiitwarzy

ƳŀƱŜΣ ƴƛǎƪƻ ƻǎŀŘȊƻƴŜ ƳŀƱȍƻǿƛƴȅ ǳǎȊƴŜΣ 
zrotowaneƪǳ ǘȅƱƻǿƛ

ƳŀƱŜ ǳǎǘŀΣ ŎƛŜƴƪƛŜ ǿŀǊƎƛ

²ŊǎƪƛŜ ǎȊǇŀǊȅ ǇƻǿƛŜƪƻǿŜ

szerzej rozstawione oczy 
(hiperteloryzm)

ǇƻŘƱǳȍƴŀ ǘǿŀǊȊ

ǳ ƴƻǿƻǊƻŘƪƽǿ ƴƻǎ ƧŜǎǘ ȊǿȅƪƭŜ ŘƱǳȍǎȊȅ 
ƴƛȍ αǘȅǇƻǿȅέ Ȋ ƭŜƪƪƻ αǇǊȊȅǘťǇƛƻƴȅƳέ 
ƪƻƵŎŜƳ όǿ ǇƽȋƴƛŜƧǎȊȅƳ ƻƪǊŜǎƛŜ ǎǘŀƧŜ ǎƛť 
ōǳƭǿƛŀǎǘȅύΣ ŎȊŀǎŜƳ ƴƛŜŘƻǊƻȊǿƽƧ 
ǎƪǊȊȅŘŜƱŜƪ ƴƻǎŀ

ƳŀƱŀΣ ƪǳ ǘȅƱƻǿƛ ŎƻŦƴƛťǘŀ ȍǳŎƘǿŀ 
(potencjalne problemy ortodontyczne)









bƛŜǇǊŀǿƛŘƱƻǿƻǏŎƛ 
podniebienia

rozszczep wargi lub/i podniebienia

ǊƻȊǎȊŎȊŜǇƛƻƴȅΣ ǇƻŘǿƽƧƴȅ ƧťȊȅŎȊŜƪ

rozszczep ǇƻŘǏƭǳȊƽǿƪƻǿȅpodniebienia

wysokie, gotyckie podniebienie

bardzo rzadko ςǊƻȊǎȊŎȊŜǇ ŎŀƱƪƻǿƛǘȅ ǇƻŘƴƛŜōƛŜƴƛŀ

½ŀōǳǊȊŜƴƛŀ ǿȅƴƛƪŀƧŊŎŜ Ȋ ǊƻȊǎȊŎȊŜǇƽǿ ǇƻŘƴƛŜōƛŜƴƛŀ ŘƻǘȅŎȊŊ ŦǳƴƪŎƧƛ ǎǎŀƴƛŀΣ 
ǇƻƱȅƪŀƴƛŀΣ ƻŘŘȅŎƘŀƴƛŀ ƛ ƳƻǿȅΦ 

½ǿƛťƪǎȊƻƴŀ ƧŜǎǘ ǎƪƱƻƴƴƻǏŏ Řƻ ǎǘŀƴƽǿ ȊŀǇŀƭƴȅŎƘ ƎŀǊŘƱŀΣ ǳǎȊǳ ƛ ƎƽǊƴȅŎƘ ŘǊƽƎ 
ƻŘŘŜŎƘƻǿȅŎƘΣ ǿ ȊǿƛŊȊƪǳ Ȋ ǘȅƳ ǳ ǘȅŎƘ ŘȊƛŜŎƛ ŎȊťǏŎƛŜƧ ŘƻŎƘƻŘȊƛ Řƻ 
ƴƛŜŘƻǎƱǳŎƘǳΦ 



Zaburzenia endokrynologiczne
bƛŜŘƻŎȊȅƴƴƻǏŏ ǇǊȊȅǘŀǊŎȊȅŎ  -ǇƻǿƻŘǳƧŊŎŀ ƴƛŜŘƻōƽǊ ǿŀǇƴƛŀ 
(hypocalcemia)

bƛŜŘƻŎȊȅƴƴƻǏŏ ǘŀǊŎȊȅŎȅ ςǇƻǿƻŘǳƧŜ ƴƛŜŘƻōƽǊ ƭǳō ōǊŀƪ ƘƻǊƳƻƴǳ 
wzrostu 



LƴƴŜ ŘƻƭŜƎƭƛǿƻǏŎƛ
bƛŜǇǊŀǿƛŘƱƻǿƻǏŎƛ ƎǊŀǎƛŎȅ ƛ ȊŀōǳǊȊŜƴƛŀ ƛƳƳǳƴƻƭƻƎƛŎȊƴŜ ς

ü.Ǌŀƪ ƭǳō ƴƛŜŘƻǊƻȊǿƽƧ ƎǊŀǎƛŎȅ ǇƻǿƻŘǳƧŜ ǎǇŀŘŜƪ ŎŀƱƪƻǿƛǘŜƧ ƭƛŎȊōȅ 
ƪǊŊȍŊŎȅŎƘ ƭƛƳŦƻŎȅǘƽǿ ¢Σ ƪƻƳƽǊƪƛ ǘŜ ƻŘǇƻǿƛŀŘŀƧŊ Ȋŀ ǊŜŀƪŎƧŜ ƻōǊƻƴƴŜ 
organizmu, co skutkuje:

oŎȊťǎǘȅƳƛ ȊŀƪŀȍŜƴƛŀƳƛ ƎƽǊƴȅŎƘ ƛ ŘƻƭƴȅŎƘ ŘǊƽƎ ƻŘŘŜŎƘƻǿȅŎƘ

oǇǊȊŜǿƭŜƪƱȅƳ ȊŀƪŀȍŜƴƛŜƳ ǳŎƘŀ ǏǊƻŘƪƻǿŜƎƻ όǳ тр҈ ǇŀŎƧŜƴǘƽǿύΣ Ŏƻ ƳƻȍŜ 
ǇǊƻǿŀŘȊƛŏ Řƻ ȊŀōǳǊȊŜƵ ǎƱǳŎƘǳΦ 

ü/ȊťǏŎƛŜƧ ǿȅǎǘťǇǳƧŊ ǘŀƪȍŜ ǇǊŜŘȅǎǇƻȊȅŎƧŜ Řƻ ǎŎƘƻǊȊŜƵ 
autoimmunologicznych



LƴƴŜ ŘƻƭŜƎƭƛǿƻǏŎƛ
hǏǊƻŘƪƻǿȅ ¦ƪƱŀŘǳ bŜǊǿƻǿȅΥ ǇǊȊŜǇǳƪƭƛƴŀ ƻǇƻƴƻǿƻ ςƳƽȊƎƻǿŀΣ 
ƴƛŜŘƻǊƻȊǿƽƧ ƭǳō Ȋŀƴƛƪ ƳƽȍŘȍƪǳΣ ƴƛŜǇǊŀǿƛŘƱƻǿƻǏŎƛ ƴŀŎȊȅƵ ƳƽȊƎƻǿȅŎƘΣ 
ǘƻǊōƛŜƭŜ ƳƽȊƎǳΣ ǿƻŘƻƎƱƻǿƛŜ 

¦ƪƱŀŘ ƳƻŎȊƻǿƻ ςǇƱŎƛƻǿȅΥ .Ǌŀƪ ƭǳō ƴƛŜŘƻǊƻȊǿƽƧ ƴŜǊŜƪΣ ƴŜǊƪŀ ȊŘǿƻƧƻƴŀΣ 
ǘƻǊōƛŜƭƻǿŀǘƻǏŏ ƴŜǊŜƪΣ ǎǇƻŘȊƛŜŎǘǿƻ ƛ ǿƴťǘǊƻǎǘǿƻ ǳ ŎƘƱƻǇŎƽǿ

¦ƪƱŀŘ ǇƻƪŀǊƳƻǿȅΥ ȊŀǊƻǏƴƛťŎƛŜ ǇǊȊŜƱȅƪǳΣ ǿŀŘȅ ƻŘōȅǘǳΣ ƴƛŜǇǊŀǿƛŘƱƻǿȅ ȊǿǊƻǘ 
jelit

ǇǊȊŜǇǳƪƭƛƴŀ ǇǊȊŜǇƻƴƻǿŀΣ ǇǊȊŜǇǳƪƭƛƴŀ ǇťǇƪƻǿŀ

¦ƪƱŀŘ ƪƻǎǘƴƻ ςǎǘŀǿƻǿȅΥ ǎǘƻǇŀ ƪƻƵǎƪƻ-ǎȊǇƻǘŀǿŀΣ ǇƱŀǎƪƻǎǘƻǇƛŜΣ 
ǿƛŜƭƻǇŀƭŎȊŀǎǘƻǏŏΣ ǇŀƭŎŜ ȊǊƻǏƴƛťǘŜΣ ƻōŜŎƴƻǏŏ ǘǊȊŜŎƘ ǇŀƭƛŎȊƪƽǿ ǿ ƻōǊťōƛŜ 
ƪŎƛǳƪŀΣ ōǊŀƪ ƪƻǏŎƛ ǇǊƻƳƛŜƴƛƻǿŜƧΣ ǎƪƻƭƛƻȊŀΣ ƴƛŜǇǊŀǿƛŘƱƻǿŜ ƪǊťƎƛ ƛ ȍŜōǊŀΣ 
ƪǊƽǘƪŀ ǎȊȅƧŀΣ ǇǊȊŜŘǿŎȊŜǎƴŜ ȊŀǊƻǏƴƛťŎƛŜ ǎȊǿƽǿ ŎȊŀǎȊƪƻǿȅŎƘΣ ŘƱǳƎƛŜΣ ǿŊǎƪƛŜ 
ǇŀƭŎŜ ȊǿťȍŀƧŊŎŜ ǎƛť ƪǳ ƪƻƵŎƻǿƛ



tƻǘǊȊŜōȅ ǇŀŎƧŜƴǘƽǿ Ȋ ½ŜǎǇƻƱŜƳ 5ŜƭŜŎƧƛ ннǉмм

ƳŜŘȅŎȊƴŜΣ ǇƻȊƴŀǿŎȊŜΣ ōŜƘŀǿƛƻǊŀƭƴŜΣ ǎǇƻƱŜŎȊƴƻ-emocjonalne, 
ǇǊŀƪǘȅŎȊƴŜ κ ŎƻŘȊƛŜƴƴŜΧ

tƻƱŊŎȊŜƴƛŜ ǘȅŎƘ ǿƛŜƭǳ ǇƻǘǊȊŜōΥ
ω ǇƻǘǊȊŜōŀ ŎŀƱƻǏŎƛƻǿŜƧΣ ǎǇŜǊǎƻƴŀƭƛȊƻǿŀƴŜƧΣ ǎƪƻƻǊŘȅƴƻǿŀƴŜƧ ƛ ŎƛŊƎƱŜƧ 
opieki
ω ǇƻǘǊȊŜōŀ ȊŜǎǇƻƱǳ multidyscyplinarnegoΣ ȊŀǊƽǿƴƻ ǿ ǇǊŀƪǘȅŎŜ ƪƭƛƴƛŎȊƴŜƧ 
oraz w badaniach naukowych



[ŜƪŀǊȊŜ ǎǇŜŎƧŀƭƛǏŎƛ
Kardiolog

Endokrynolog

Immunolog

Laryngolog

Okulista

Ortopeda 

Reumatolog

Chirurg

Urolog

Pulmonolog

Hematolog

Logopeda/foniatra

Gastrolog

Neurolog

Psychiatra

Psycholog

Genetyk



Zaburzenia rozwoju 
intelektualnego


