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A DiGeorge-szindréma tobb szervet érint6 gene-
tikai betegség, amelynek hitterében a sejtekben
taldlhat6 médosult genetikai informdcid 4ll.

A DiGeorge-szindréma tiinetek szempontjabdl
egy szé€les spektrumot feldlelé betegség. A leg-
gyakoribb tiinetek kozé sorolhaté a szivfejlédési
rendellenesség és az immunrendszeri érintettség.

A DiGeorge-szindréma genetikai diagnézisa
vérmintdbdl torténik.

Leggyakoribb oka az egyik 22-es kromoszéma
tobb gént feldleld szakaszdnak hidnya.

A korai diagndzis jelentésen segiti a megfelel§
terdpia alkalmazisit és a szovédmények meg-
el8zését.



Mi a DiGeorge-szindréma?

A DiGeorge-szindréma tSbb szervet érintd genetikai megbetegedés,
amelynek hitterében a sejtekben talilhaté mdédosult genetikai
informdcié all.

A DiGeorge-szindréma tiinetek szempontjibdl egy széles spektru-
mot felolelS betegség. Az érintettek egy részében a legtobb felsorolt
tiinet megtaldlhat6, mig a betegek nagy részében csak a tiinetek egy

része, eltérd sulyossiggal jelentkezik. ,

A szijpadhasadék gyakran megfigyelhetd. A szdjpadhasadék miatt el6fordulhat

etetési és hangképzési nehezitettség.

A csokkent védekezdképesség kovetkeztében gyakoriak lehetnek a visszatérd,
fert6zéses, féként fels6-és alsé léguti vagy hugyuti-rendszerben jelentkezd

megbetegedések.

Magyarorszigon évente megkozelithetSleg

30-50 DiGeorge-szindrémdban érintett gyermek sziiletik.

Milyen tiineteim lehetnek ?

Korai életkorban megkésett beszéd- és
mozgisfejlédéssel taldlkozhatunk, serdiil6k
esetén tanuldsi-és viselkedésbeli nehézségek
jelentkezhetnek.

A mellékpajzsmirigy alulmikodése miatt
a kdlciumszint alacsonyabb lehet, ami miatt
izomgorces is kialakulhat. A pajzsmirigy
alulm(ikodése krénikus firadtsdghoz, elhi-
zdshoz, hasi panaszokhoz vezethet.

A betegek mintegy %-¢ében alakul ki szivfej-
18dési rendellenesség. Gyakran a nagyereket
érintd eltérés is azonosithatd.

SerdiilSk esetén szorongis, depresszid, kény-
szerbetegség, felnSttkorban pszichézis és
skizofrénia is el6fordulhat.



A DiGeorge—szindr(’)ma diagn(’)zisa

A DiGeorge-szindréma molekuldris diagnézisinak felillitisahoz egy
cs6 vérminta sziikséges. A pontos diagnézis hozzdjirul a szindréma
progresszidjinak megismeréséhez, illetve az ismétlédési kockazat
becsléséhez.

FISH vizsgalat:
A fluoreszcens festékkel jeldlt kritikus kromoszémaszakasz meglétét
vagy hidnyat mikroszkdp segitségével azonositjik.

MLPA vizsgilat:
Meghatdrozhat6 az érintett génszakasz mérete.

Nanopérus vizsgalat:
A TBX1I gén nukleotidszint( eltérései vizsgalhatok nagy pontossiggal.

Mi okozza a DiGeorge-szindrémat?

Leggyakoribb oka az egyik 22-es kromoszéma kritikus szakaszinak
hidnya. A betegek kisebb részében a hidnyz6 22-es kromszéma szakasz
mérete eltérd. Rendkiviil ritka esetekben egy gén egyetlen ,,betGjének”
megviltozdsa okozza a betegséget. A DiGeorge-szindroma egyéb ritka
valtozataiban az egyik 10-es, 17-es, 8-as, 4-es kromoszomabdl hidnyzik
egy rovid szakasz.




Melyek a kezelési lehetéségeim?

Jelen ismereteink alapjin a DiGeorge-szindréma nem gydgyithaté
betegség. Azonban egy tobb szakorvosbdl 4116 munkacsoport szimos
terdpids lehetdséget biztosithat, melyek a betegek életminGségének
a javitdsdt szolgdljak. Fontos a minél korébbi diagndzis, mert befolys-
solhatja a kezelési- és prevencids lehet6ségek alkalmazasit.

Semmelweis Egyetem
IL sz. Gyermekgyégyaszati Klinika:

Ilyen komplex diagnosztikai kivizsgilist biztosit a Genetika
Részleg dltal koordindlt tapasztalt szakmai munkacsoport,

ahol a felmérést kovetSen lehetdséget biztositunk az érintettek
gondozdsira és utdnkovetésére is.

Kiemelten fontos a genetikai eltérés pontositdsa és az érintettek

személyre szabott gondozisa!

A taplaldsi nehezitettség miatt csecsemdkorban javasolt a szoptatisi
tandcsaddson valé részvétel (gyakrabban, kisebb mennyiségi

taplalék bevitele).

A sziv-és érrendszeri érintettség és a szdjpadhasadék a legtobb
esetben mitéti uton kezelhetd.

A hormonszintek bedllitisdval a sulyos tiinetek kialakuldsa
megel6zhetd.

A moédosult érzelmi-, értelmi- és mozgistejlédés miatt a korai di-
agndzis kiemelten fontos, hiszen egy - neuroldgiai és pszichidtriai
szakvéleményt kévetd - egyénre szabott korai fejlesztéssel, szoros
kovetéssel bizonyos tiinetek kezelhet8k vagy megel8zhetdk.
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Gyakori kérdések

A gyermekem arcin leirt eltérések, un. ,minor anomdliik”
mennyire veszélyesek?

A DiGeorge-szindréméban jellemzéen eléfordulnak bizonyos, az arcon lithat,
panaszt nem okozd, az életmindséget nem befolydsol6 finom eltérések.

Milyen gyakran sziikséges kontroll vizsgilatra jarnom?
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A diagnézist kovetSen az els6 életévben kétszer, majd évente egyszer javasolt a
kontroll vizsgilat genetikai szakrendelés keretében, a betegség utinkévetése,
aktudlis dllapotinak felmérése céljabdl. Az egyéb szakorvosi utinkévetések
egyénileg meghatdrozott titemben, a tiinetek sulyossdgitdl fliggden zajlanak.

Milyen hatisa van a DiGeovge-szindrominak a vdarhato élettartamra?
Mivel a betegség lefolydsa minden érintett esetében mds, a jelenlegi ismere-
teink alapjin nehezen megitélhetd a DiGeorge-szindréma hatdsa a virhat6
élettartamra.

Sziikséges-e kozolnom a csaladommal, hogy DiGeorge-szindromds
vagyok?

A DiGeorge-szindréméval diagnosztizilt beteg (korldtozott cselekvéképes-
ség esetén a torvényes képviselS) sajit dontése a diagndzisinak megosztisa
csalddtagjaival. A megosztis a csalidban a csalddtervezés el6te all6 csalidtagok
szdmdra lényeges lehet a tudatos csalddtervezés miatt.

Tarsulbat-e a DiGeorge-szindroma mds genetikai megbetegedéssel?

Eléfordulhat, hogy a DiGeorge-szindromdra jellemz$ orokit8anyag eltérés
mellett tovibbi betegségokozé eltérések is igazolhat6k, amelyek médosithatjik
a tiinetek spektrumdt.

Kaphat SARS-CoV-2 elleni oltist a DiGeorge-szindromds gyermekem?

Mivel a DiGeorge-szindréma az immunrendszer éretlenségével jarhat, az érintettek
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oltdsi rendjérdl a tobbi oltishoz hasonléan immunolégus szakorvossal sziikséges
konzultilni.




Csaladtervezés

A DiGeorge-szindréma 10-bél 9 esetben a korai, a megtermékenyi-
tés koriili id8szakban alakul ki. Az esetek kisebb hanyaddban (10%)
az eltérést az érintettek sziileiktdl 6roklik. A betegség nemtdl és
etnikumtdl fiiggetleniil mindenhol ugyanakkora gyakorisdggal fordul

eld.

Csalddtervezés vagy viranddssig esetén genetikai tandcsadds javasolt, mivel
a piciensek 50% eséllyel 6rokitik tovibb a sziiletendS gyermek nemétdl fiig-

getleniil a genetikai eltérést. Azon esetekben, ahol t6bb eltérés valészindsithetd
a szindréma hdtterében a genetikai vizsgilattal, ez az ariny egyénileg viltozhat.

egészseges érintett Amennyiben a sziil6k igénylik, lehetSség van
édesapa édesanya a vdranddssig alatt magzati diagnosztikira,
XY del22q valamint mesterséges megtermékenyités

esetén a beiiltetést megel6z6 célzott genetikai

| I . o,
@ vizsgilatok elvégzésére is.
XY del22q

érintett érintett

lany  fid
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Betegszervezetek Vilégszerte

Franciaorszagi DiGeorge-szindréma betegszervezet
email: presidence@generation22.fr

frorszégi 22q11.2 betegszervezet
email: twenty.two.g@gmail.com

Norvégiai 22q11.2 betegszervezet
email: annetoveh@gmail.com

Finnorszagi DiGeorge-szindréma betegszervezet
email: info@22q11finland.fi

Nemzetkozi 22q11.2 betegszervezet

www.22q.0rg
email: info@22q.0rg
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Késziilt a Human Genomért Alapitviny jévoltdbdl.
Kérjiik, amennyiben teheti, timogassa Alapitvinyunkat!

Bankszdmlaszimunk: HU85 11709026-2000156-0-00000000

Hildsan koszonjiik, hogy hozzijarul a kezelhet8 genetikai megbetegedések
kutatdsinak, diagnosztikdjinak és teripidjinak timogatdsihoz!

Szakmai referens: Dr. Szumutku Fanni
Szakmai felels: Dr. Kovics Arpad Ferenc
Lektorilta: Prof. Dr. Fekete Gyorgy
Szerkeszt8: Fekete Nora
Grafikai tervezés és korrektura: Pdtrovics Laura

A betegtijékoztat6t szakmailag ellendrizte és jovihagyta a Humédn Genomért
Alapitviny Kuratériuma. Jelen betegtdjékoztaté a legkorszer(ibb irdnyelvek
és irodalomi adatok Gsszefoglalé eredményei titkrében késziilt.

A betegtijékoztaté verzidja: 1/2022.06.16 kiadds. © 2022.

Minden jog fenntartva!

Jelen téjékoztaté részleges vagy teljes felhaszndldsa kizdrélagosan a Kuratérium
irdsos engedélyét kovetSen lehetséges.






