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Streszczenie:

Zespo? DiGeorge' a (ang. DiGeorge syndrome, DGS) jest zespo?em wad rozwojowych ro?nych narz?déw,
0 zmiennym obrazie klinicznym, oraz jednym z nagjcz?stszych genetycznie uwarunkowanych schorze? u
cz?owieka. Wyst?puje z cz?sto?ci? 1 na 2000-4000 ?ywo urodzonych dzieci. Zaliczne objawy kliniczne
DGS odpowiada (mikro)del ecja regionu w obr?bie ramienia d?2ugiego chromosomu 22g11. Spo?rod
g?6wnych objawéw DGS wyrd™iasi?: wrodzone wady serca, g?éwnie sto?ka serca, cechy dysmorfii
twarzy, nieprawid?owo?ci w budowie lub funkcji podniebienia, grasicozale”ne zaburzenia
immunologiczne, zaburzenia funkcji przytarczyc. Celem artyku?u jest przedstawienie pacjenta z pd7no
rozpoznanym DGS pomimo licznych nieprawid?owo?ci wyst?puj ?cych ju? od wczesnego dzieci ?stwa.
Dodatkowym objawem u chorego jest torbiel grasicy, ktdra mo?e by? niezale?nym schorzeniem, ale
réwnie? jednym z rzadko wyst?puj ?cych symptomow DGS. Zngjomo?? najcz??cig) wyst?puj?cych
wrodzonych zespo?6w z zaburzeniem rozwoju u dzieci jest bardzo wa?naw codzienneg) praktyce
lekarskig. Wczesne rozpoznanie choroby uwarunkowanej genetycznie umo?iwiaw?a?ciwe prowadzenie
dalszego post?powania diagnostycznego, terapeutycznego i rehabilitacyjnego, pozwal a na zastosowanie
odpowiednig profilaktyki chorob wspo7istnigj?cych, okre?enie rokowania, udzielenie porady rodzinng,
atak?e szeroko rozumianego wsparcia. Ustalenie prawid?owego rozpoznaniaDGS w pierwszych

miesi ?cach ?ycia u dziecka bez wady serca jest znacznie utrudnione, wymaga wnikliwo?ci kliniczne
lekarza pediatry.

Abstract:

DiGeorge syndrome (DGS) called the 22q microdel etion syndrome 22.2 is a pattern of malformations of
different organs with avariable clinical view and one of the most common genetically conditioned
diseases in humans. It occurs with afrequency of 1:2,000-4,000 live-born children. The main symptoms
that suggest the diagnosis of the syndrome consist of congenital heart diseases, characteristic facial
dysmorphism, palatal abnormalities, thymus-related immunity disorders and parathyroid disorders —
hypocalcemia. The aim of the article isaclinical description of a boy with alate-diagnosed DiGeorge
syndrome, despite the fact that abnormalities occurred in the early childhood. An additional symptom is
the thymus cyst, which may be an independent disorder, but on the other hand may also be one of the rare
symptoms of DGS. Knowledge of the most common congenital defects in children isvery important in
everyday medical practice. Early recognition of a genetic disease allows proper conduction of further
diagnostic, therapeutic and rehabilitation procedures, appropriate prophylaxis of co-existing diseases,



determination of prognosis, giving family advise as well as support. Determining the correct diagnosis of
DGSin thefirst months of life is much more difficult, especially when congenital heart defects are absent.



