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Autorzy opisujq przypadek dziecka z wadq naczyniowq tuku aorty w przebiegu zespotu DiGeorge’a.
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DiGeorge Syndrom — case report

The authors describe the case of a child with malformation of the aortic arch in the course of Di-

George Syndrome

Key words: DiGeorge Syndrome, the malformation of the aortic arch.

Zespot DiGeorge’a, velo- cardio- facial syn-
drome (zespot Shprinzena) oraz zespot Takao uwa-
runkowane sa delecja 22 ql1 i prawdopodobnie sa
to modyfikacje tej samej choroby. W zespole Di-
George’a dominuja hipokalcemia, pierwotny niedo-
bor odpornosci, w zespole Takao nieprawidlowosci
w zakresie ukladu sercowo-naczyniowego, nato-
miast zespot Shprinzena cechuja gtownie dysmorfie
twarzy. Obecnie w piSmiennictwie mozna takze
spotka¢ skrot CATCH22, pochodzacy od gtownych
objawow (C — cardiac defect, A — abnormal facies, T
— thymic hypoplasia, C — cleft palate, H — hypocal-
cemia, 22— 22ql1 deletion), i najczesciej uzywany
DG/VCFS (DiGeorge/Velo-  ardio-Facial-
Syndrome) [3].

Chtopiec ur. 08.12.2005- C II, P II, ciaza nie-
powiktana, rozwiazana cigciem cesarskim (stan po
CC), Apg — 1’9, 5’10 pkt.; m. ur. — 3400 g,
obw. gtowy — 36 cm, bez obciazen w rodowodzie.
W stanie og6lnym dobrym w trzeciej dobie wypi-
sany do domu. Obserwowano w tym czasie trud-
nosci w karmieniu dziecka, krztuszenie sig, ule-
wanie pokarmu nosem.

Przyjety zostal do szpitala (25.12.05) po epi-
zodzie zachtys$nigcia si¢ pokarmem, w stanie ogol-
nym cigzkim, z duszno$cia, sinica, z objawami
ostuchowymi zapalenia ptuc.

Kilkakrotnie powtarzane badania laboratoryj-
ne (morfologia, jonogram, glukoza, mocznik, tran-
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saminazy, bilirubina) w granicach normy, na-
tomiast w gazometrii stwierdzono obnizenie- Sat
02. RTG ptuc przy przyjeciu wykazato obecnosc
drobnoplamistych cieni w dolnych i $srodkowych
polach obu phuc [Ryc. 1].

Ze wzgledu na cigzki stan ogdlny dziecko by-
lo konsultowane przez kardiologa. Wykonane
badania echokardiograficzne serca: (25.12.05;
28.12.05; 03.01.06) wykazaty podwyzszone ci-
$nienie w tetnicy plucnej, poszerzona prawa po-
lowg serca — bez cech obecnosci anomalii naczy-
niowej tuku aorty. W EKG cechy przewagi elek-
trycznej prawej komory. USG jamy brzusznej wy-
kazato poszerzenie uktadu kielichowo-miedni-
czkowego w nerce lewej, natomiast USG OUN
obecno$¢ cysty przegrody przezroczystej. Ze
wzgledu na obserwowane dysmorfie twarzy, po
konsultacji genetycznej umoéwiono termin badania
kariotypu.

Stan dziecka wyraznie pogarszal sig przy kaz-
dej probie karmienia doustnego. Konsultujacy
laryngolog sugerowat obecnos¢ niedowtadu pod-
niebienia migkkiego, roéwnocze$nie poszerzono
diagnostyke, wykonujac badanie kontrastowe
gornego odcinka przewodu pokarmowego. Kolej-
ne radiogramy wykazaly modelowanie $§wiatla
przetyku na wysoko$ci Th3- Th4 od strony lewej
iod tylu. Nie uwidoczniono obecnosci przetoki



RYC. 1. RTG pluc — drobnoplamiste zacienienia
migzszu plucnego
FIG. 1. Roentgen image of lungs — ground-glassed opacity
of the lung parenchyma

RYC. 2. RTG przelyku z kontrastem — modelowanie przelyku
od tylu
FIG. 2. Contrast enhanced X-ray image of esophagus
— modeling of esophagus

g RYC. 4. RTG przelyku z kontrastem — widoczny ubytek
RYC. 3. RTG przelyku z kontrastem — ubytek cienia cienia

FIG. 4. Fluoroscopic X-rat image of esophagus — visible filling

FIG. 3. Roentgenogram showing esophagus with con-
defect

trast medium — visible filling defect

e

RYC. 5. Obraz TK - pozaprzelykowy przebieg tetnicy podobojczykowej prawej
FIG. 5. CT scan of the retroesophageal course of the right subclavian artery
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przetykowo-oskrzelowej. Obraz sugerowal obec-
nos¢ pierscienia naczyniowego (Ryc. 2, 3, 4)

Wykonano badanie KT klatki piersiowej: poza
zmianami zapalnymi pdl ptucnych, uwidoczniono
nieprawidlowe odejscie i przebieg prawej tetnicy
podobojczykowej, ktoéra odchodzi od strony pra-
wej, dystalnej czesci tuku aorty i1 biegnie za prze-
lykiem, modelujac i odsuwajac go od kregostupa.
Prawa tetnica szyjna wspolna odchodzi osobno od
tuku aorty (Ryc. 5).

Dziecko przekazano do Kliniki Kardiologii
i Kardiochirurgii w Krakowie, gdzie wykonano
zabieg przecigcia i podwiazania tetnicy podoboj-
czykowej prawej. W stanie ogo6lnym dobrym
przekazany do Kliniki Chor6ob Dziecigcych w celu
kontynuacji leczenia i dalszej diagnostyki. Wada
naczyniowa luku aorty oraz obserwowane dys-
morfie twarzy (mata, cofnigta zZuchwa, nisko osa-
dzone, zrotowane matzowiny uszne, wygladzenie
rynienki podnosowej, ,rybie” usta, namiotowato
ustawiona warga gorna, gotyckie podniebienie)
nasuneto podejrzenie zespotu DiGeorge’a.

Wykonane badanie cytogenetyczne metoda
FISH potwierdzito rozpoznanie anomalii DiGeor-
ge'a (typowa mikrodelecja chromosomu 22 q11.2).
Badanie immunologiczne wykazlo obnizony po-
ziom subpopulacji limfocytéw T oraz staba proli-
feracj¢ po pobudzeniu mitogenami i antygenami.
[loé¢ limfocytéw B w granicach normy.

Od momentu rozpoznania zespotu DiGeorge’a
u naszego pacjenta uptynglo 5 miesiecy — w tym
okresie byt dwukrotnie hospitalizowany z powodu
infekceji drog oddechowych. Chtopiec prawidlowo
przybiera na wadze, rozwdj psychoruchowy w
normie.

Pierwsze doniesienia o zespole DiGeorge’a
pochodza z 1965 roku, natomiast VCFS o auto-
somalnie dominujacym sposobie dziedziczenia
wyodrebniono w 1978 roku [1]. Anomalia chro-
mosomalna wystepuje z czgstoscia 1/2000—-1/4000
w populacji ogolnej [1, 2], w wyniku jej dochodzi
do nieprawidlowego rozwoju struktur wywodza-
cych si¢ z 3 i 4 kieszonki skrzelowej. Najczesciej
ma to miejsce miedzy 46 tygodniem zycia plo-
dowego [3, 6].

Na obraz zespotu miedzy innymi sktadaja sie:
1. Wrodzone wady duzych naczyn, wady serca.

2. Pierwotny niedobo6r odpornosci.

3. Hipokalcemia.

4. Dysmorfie twarzoczaszki, zaburzenia rozwoju
podniebienia.

5. Wady nerek, uktadu moczowo-ptciowego, ukta-
du kostnego, przewodu pokarmowego.
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6. Zaburzenia rozwoju psychoruchowego, zacho-
wania, zaburzenia psychiczne, trudnosci w na-
uce, zespot nadpobudliwo$ci ruchowe;.

Najczesciej obserwowanymi wadami uktadu
krazenia w ww. zespole sa: przerwanie tuku oraz
prawostronny tuk aorty, wady stozka naczyniowe-
go — wspolny pien tetniczy, odejscie obu tetnic
z prawej komory, nieprawidlowy przebieg tetnicy
podobojczykowej prawej, tetralogia Fallota [1, 3].

Niedobor odpornosci spowodowany jest hy-
poplazja lub aplazja grasicy z nastgpowym obni-
zeniem liczby lub brakiem limfocytow T, co skut-
kuje zwigkszona podatnoscia na infekcje wiruso-
we, grzybicze i zakazenia pratkami. Zwykle nie
obserwuje si¢ zaburzen odpornosci humoralne;j,
prawidlowa jest czynno$¢ komodrek NK. U czesci
chorych stwierdza si¢ polozone ekotopowo frag-
menty tkanki grasicy, z nastgpowym ich przero-
stem, w zwiazku z tym w pdzniejszym wieku nie-
kiedy dochodzi do wyréwnania niedoboréw od-
pornosci [1, 5, 8].

Dla zespotu DiGeorge’a charakterystyczna
jest wczesna, obserwowana juz w okresie nowo-
rodkowym hipokalcemia, manifestujaca si¢ drze-
niami mi¢$niowymi, t¢zyczka. U podloza lezy nie-
dorozwoj gruczotow przytarczycznych. W wieku
pozniejszym moga wystgpowac inne objawy do-
tyczace: wlosow, paznokci, zebow, skory (grzybi-
ca, nieprawidlowe uwapnienie, tysienie i inne) [1,
3, 8].

W wysunigciu podejrzenia anomalii DiGeor-
ge’a moze pomodc znajomos¢ dos$¢ charaktery-
stycznych dla niego dysmorfii twarzy (mata, cof-
ni¢ta zuchwa, nisko osadzone i zrotowane matzo-
winy uszne, ubytki obrabka matzowiny, hypotelo-
ryzm, zmarszczka nakatna, sko$ne ustawienie
oczu, krotka 1 wygladzona rynienka podnosowa,
namiotowato ustawiona warga gorna, relatywnie
mate usta — ,,rybie”) [1, 2, 3, 8]. U okoto 62% cho-
rych obserwuje si¢ zaburzenia w budowie
1 czynnosci podniebienia — pod postacia rozszcze-
pu podniebienia i/lub jezyczka, niewydolnosé
podniebienno-gardlowa. U mlodszych pacjentow
w zwiazku z tym wystepuja: trudnosci w karmie-
niu, ulewanie pokarmu nosem, nastgpowe zachly-
stowe zapalenia ptuc. Starsze dzieci prezentuja
zaburzenia rozwoju mowy — mowa nosowa, zabu-
rzenia artykulacji [1, 2, 3].

Niekiedy w zespote DiGeorge’a opisywane sa
wady innych uktadow np. moczowo-plciowego,
pokarmowego, kostnego. W obrazie klinicznym
stwierdza si¢ roOwniez zaburzenia rozwoju psycho-
ruchowego, zachowania, trudnosci w nauce, AD-
HD, zaburzenia psychiczne.



Potwierdzenie anomalii uzyskuje si¢ wyko-
nujac badanie kariotypu. Mikrodelecja — nie zaw-
sze zauwazalna w mikroskopie $wietlnym — jest
wykrywalna metoda hybrydyzacji in situ, przy
wykorzystaniu techniki FISH. Jako sondy uzywa
si¢ odcinka DNA komplementarnego do fragmen-
tu, ktory ulegt delecji [2, 3, 4]. W zwiazku z moz-
liwos$cia istnienia delecji u jednego z rodzicow
(12%, przy braku cech fenotypowych) oraz duzym
prawdopodobienstwem  powtdérzenia anomalii
(50%) u potomstwa, rodzina powinna uzyskaé
poradg genetyczna.

Postepowanie lecznicze w zespole DiGeor-
ge’a obejmuje: suplementacj¢ wapnia, preparatow
witaminy D3, korekte chirurgiczna wad (wady
uktadu krazenia, rozszczepy podniebienia), stymu-
lacj¢ rozwoju, pomoc logopedyczna, psycholo-
giczna. Przy ciezkim uposledzeniu odpornosci
mozliwy jest przeszczep tkanki grasicy oraz prze-
szczep szpiku.
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