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RaktaZodziai: DiGeorge sindromas, 22q11.2 delecijos
sindromas, velokardiofacialinis sindromas, klinikinis pasi-
reiskimas, jgimtos anomalijos.

Santrauka

DiGeorge sindromas, dar Zinomas kaip 22q11.2 delecijos
sindromas, yra reta genetin¢ liga, kurig sukelia q11.2 re-
giono delecija 22 chromosomoje. Sio sindromo klinikinis
pasireiskimas yra labai platus ir gali varijuoti kiekvie-
bruozai yra jgimtos Sirdies anomalijos, kraniofacialiniai
defektai, uzkrii¢io liaukos hipoplazijos arba aplazijos su-
keltas imunodeficitas, hipoparatiroidizmas ir psichiatri-
niai sutrikimai. Vienas pagrindiniy DiGeorge sindromo
atpazinimo ir diagnostikos aspekty yra klinikiniy simp-
tomy vertinimas, tod¢l Sio sindromo metu pasireiskianciy
klinikiniy simptomy zinojimas yra itin svarbus.

Ivadas

DiGeorge sindromas (DGS), dar zinomas kaip 22q11.2
delecijos sindromas (22q11DS), yra genetinis sutrikimas,
kurj sukelia 22 chromosomos ilgojo peties hemizigotiné
mikrodelecija. Tai dazniausias chromosomy mikrodelecijos
sindromas, kurio paplitimas yra 1 i§ 4000 gyvy naujagimiy.
svarbiausi bruozai yra jgimta Sirdies liga, gomurio anoma-
lijos, tipiski veido bruozai ir imunings sistemos nepakanka-
mumas dél uzkrtcio liaukos aplazijos ar hipoplazijos [1].
Pacienty, sergan¢iy DGS, kasdien¢ veikla yra sutrikusi biitent
del sios ligos klinikiniy apraisky [2].

Tyrimo tikslas — issiaiskinti DGS klinikinj pasireiskima,
aptarti dazniausiai pasireiSkiancius ir tipingus $io sindromo
bruozus.

Tyrimo medziaga ir metodai

Atlikta mokslinés literatiros apzvalga, viso teksto straips-
niai atrinkti naudojantis PubMed (Medline), Google Scholar
elektroninémis duomeny bazémis, naudojant raktazodzius
angly kalba: DiGeorge syndrome, 22q11.2 deletion syn-
drome, clinical manifestations, clinical symptoms, congenital

cardiac disease (liet. DiGeorge sindromas, 22q11.2 dele-
cijos sindromas, klinikinis pasireiskimas, jgimtos Sirdies
anomalijos).

Tyrimo rezultatai

skirtis priklausomai nuo amziaus. Dazniausiai pasitaikantys
klinikiniai pozymiai yra veido bruozy ir gomurio defektai,
jgimtos Sirdies ligos, imunodeficitas, skeleto, inksty ano-
malijos, vystymosi sutrikimai ir psichiatrinés problemos.
Gomurio defektai yra svarbiausias 22q11.2DS pozymis ir
laikomas svarbiausia indikacija genetiniam tyrimui. Sergant
DGS, veido ir gomurio defektams priskiriama velofaringiné
disfunkcija, nosinis balsas, gomurio ar lfipos jskilimas, dis-
fagija [1]. Dazniausiai pasitaikantys Sirdies defektai, paste-
beti sergant 22q11.2DS, yra tetrada Fallot, nutrtikgs aortos
lankas (B tipo), skilveliy ir priesirdziy pertvaros defektai,
kitos didziyjy kraujagysliy transpozicijos [3]. Kitas svarbus
Sio sindromo klinikinis pasireiSkimas yra imunodeficitas,
iSsivystantis dél uzkriicio liaukos hipoplazijos arba aplazijos.
Uzkrucio liaukos displazija salygoja T lasteliy defektus ir
disfunkcija, todél pacientams, sergantiems DGS, daznos
infekcijos. Dazniausiai pasitaikan¢ios yra pneumonija ir
virskinamojo trakto infekcijos [4]. Endokrinopatijos yra daz-
nos sergant 22q11DS, dazniausiai pacientams pasireiskia
hipoparatiroidizmas. Prieskydiniy liauky agenezé ar hipopla-
zija sukelia hipokalcemija, todél DGS metu gali pasireiksti
latentinés hipokalcemijos simptomai, tokie kaip traukuliai,
tremoras ar tetanija. Naujagimiams dazniausiai hipokalce-
mija iSnyksta savaime, o esant provokuojanciy veiksniy,
sporadiskai kartojasi, todél pacientams reikia stebéti kalcio
kiekj kasmet. Kitos endokrininés Sio sindromo apraiskos
yra hipotirozeé, Graves liga ir augimo hormono trikumas.
22q11.2DS metu atsirandancios inksty anomalijos yra inksto
aplazija arba displazija, vezikoureterinis refliuksas, hidronef-
roz¢ bei policistine inksty liga [1,4]. Skeleto anomalijos DGS
metu apima stuburo kaklinés dalies deformacija, apatiniy
galiiniy defektus, skoliozg ir polidaktilija [1,2]. Dar viena
svarbi klinikiné Sio sindromo israiSka yra vystymosi sutri-
kimai, tokie kaip raidos atsilikimas, mokymosi sutrikimai,
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intelektiné negalia, psichiatrinés problemos [1]. DGS yra
susijes su dideliu psichikos sutrikimy, tokiy kaip $izofrenija
ir hiperaktyvumo sutrikimas, paplitimu. Kiti Siam sindromui
biidingi psichiatriniai sutrikimai yra nuotaikos, neurotiniai,
su stresu susij¢, somatoforminiai, elgesio ir emocijy sutri-
kimai. Pacientams, ypac¢ kuriems DGS nediagnozuotas, su
amziumi didéja psichikos sutrikimy, tokiy kaip depresija ir
nerimas, tikimybé [5]. Aukséiau aprasyta somatiné DGS
kliniking iSraiska salygoja serganciy Sia liga pacienty ko-
gnityvinius, socialinius ir emocinius aspektus, tiesiogiai
veikianéius jy gyvenimo kokybe [2].

ISvados

1. DiGeorge sindromas — reta liga, turinti itin heteroge-
niska klinikinj pasireiskima.

2. Svarbiausias DiGeorge sindromo klinikinis bruozas
yra gomurio defektai, tokie kaip gomurio jskillimas ir ve-
lofaringiné disfunkcija. Tai yra indikacija atlikti genetinius
tyrimus.

3. DiGeorge sindromu sergantiems pacientams dél pla-
taus klinikinio pasireiskimo dazniausiai reikalinga daugia-
dalyké komanda jvairiy simptomy ir ydy korekcijai.
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Summary

DiGeorge syndrome, also known as 22q11.2 deletion syn-

drome, is a rare genetic disease caused by a deletion of the q11.2
region on chromosome 22. The clinical manifestation of this syn-
drome is very broad and may vary from patient to patient. The main
clinical features of this disease are congenital heart anomalies, cra-
niofacial defects, immunodeficiency caused by thymic hypoplasia
or aplasia, hypoparathyroidism, and psychiatric disorders. One of
the most important aspects of the recognition and diagnosis of Di-
George syndrome is the clinical evaluations.
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