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22911 mikrodelécio
(2291 1md)

22-es kromoszoma hosszu karjdn a gl1.2-es
regio delécioja

Epidemiologio

® Leggyakoribb mikrodelécid —
prevalencia 1:4000

® AD Oroklodés

® Familiaris esetek 10-25%-ban

-



Klinikal jelek |.

DiGeorge-szindroma
(22911 deléciods szindromal)

® Facialis dysmorfizmus:

> Gotikus vagy hasadt szdjpad
Keskeny ajkak
Micrognathia
Lapos orrgydk
Hypertelorizmus
Alacsonyan Ul6, ellapuld fulek
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® Szomatomentdlis retarddacio MGtét -1 éves kor
. . B i Genetikai wgsgolla’r— eves
© Kesol beszedkeszseg, Nyomonkévetés -9 év

tanuldsi zavar, orrhangzos beszéd




Klinikai jelek .

tarsrendellenessegek

® Congenitalis szivmalformatiok (VSZFR)
> Conotruncalis szivfejlddési
rendellenességek(63%)
- Fallot-tetralogia (FIV)
- Pulmonaris atresia (PA)
- Aorta interruptio (Aoll)
- Truncus arteriosus communis (Truncus art.)
® Thymushiany
> Részleges — 5 éves korra T-sejtek érése helyredll
> Teljes — tfranszplantacio
® Mellékpajzsmirigy érintettseg

> Hypocalcaemia
® Bronchustenosis
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VSZFR megoszlasa az igazolt
22911 md-s betegeknél

Szivfejlédési rendellenességek megoszlasa
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Az dbrdzolt adatok %-os értékek



2291 1md elofordulasi gyakorisadga
conofruncalis szivmalformaciokban

22q11md eléfordulasa a conotruncalis VSZFR-
ekben (%)
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Tarsrendellenessegek megosz

ASO

Tarsrendellenességek megoszidsa (%*)

Facialis dismorfia

Orrhangzds beszéd-megkésett
beszédfejlddés

Thymus hiany/aplasia
Osszesen
No. %* .
Facialis dismorfia 20 48 Hypocacaemia
Szajpadhasadék 4 10
Orrhangzds beszéd-
megkésett beszédfejlédés 11 26 Bronchus stenosis
hymus hidny/aplasia 8
Hypocalcaemia
Bronchus stenosis
*42 igazolt esetre vonatkoztatva

Klinikai megjelenések

O 10 20 30 4 g
/

S—
S—
-
:
’/ s / /




Milyen taldalati arannyal, mely
eletkorban igazolhatd a fenotipus
alapjan felvetett betegseg?

® 116 felvetett esetbdl 42 igazolddott —
36.2%

® Felismeréskor afl. ele’rkor 3,92 +- 505 ev
Eletkor a felismerés idején
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Prospektiv vizsgdlatunk eredmeénye
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Osszefoglalds

2291 1md felvetésenek a novekszik
Az esetek 1/4-eben meg meg O
A felismerés idejen az magasnak
tekinthetd (~4év)

2291 1md a VSZFR késoi At nem

befolyasolja (nhemzetkdzi adatok nem
Ismeretesek)

Prospektiv csaladfavizsgalatunk klinikai
értékenek tekintjuk, hogy tfudomasunk szerint
hazdankban & az akinél gyermeke
alapjdn derUlt ki a md. Ennek kiemelt szerepe
van a fovabbi



Vizsgdlatunk gyakorlati értéke

® Leggyakoribb mikrodelécid mely VSZFR-gel tarsul —
koszeru diagnosztika

® Az ismeflodes magas kockazata (25-50%)
szUlOk és a testveérek vizsgdlata

® Minden conotruncadlis anomalidban- meég
felnottkorban is- erdemes a gondolni 2291 1md-
ra.(GUCH betegek emelkedd szamal)
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KOszONdmM a megtiszteld
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rodalom

Conotruncalis szivfejlddési renellenesegekben
igazolt 22911 microdeletio (Kadar Krisztina dr.,
2005.)

A population-based study of the 22g11.2 deletion:
phenotype, incidence, and contribution to major
birth defects in the population. (Botto et al., 2003)

The prevalence of chromosome 22911.2 deletions
in 2,478 children with cardiovascular
malformations. A population-based study.
(Agergaard et al., 2011)



