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SAZETAK

DiGeorgeov sindrom (DGS) ili sindrom delecije 22q11.2 uzrokovan je mi-
krodelecijom dugog kraka na kromosomu 22. DGS je multisistemska bolest
s prevalencijom 1:4000, jedna od naj¢e$cih sindroma mikrodelecije u po-
pulaciji. Predominanto se radi o urodenoj imunodeficijenciji koja je kliniki
karakterizirana facijalnom dizmorfijom, kongenitalnim sréanim manama,
hipoparatirecidizmom s hipokalcemijom, odstupanjem od urednog moto-
rickog razvoja te povedanom osjetljivoiéu na infekcije. Dolazi do delecije
gena Tbx1 Sto rezultira prekidom integriteta mijelina i povezuje se s moto-
rickim, kognitivnim, bihejvioralnim i psihi¢kim potegkodama. Dojence s ved
postavljenom dijagnozom DGS hemizigotnog genotipa 22q11.2 upuéeno
je na pregled djegjem fizijatru zbog hipotonije i kasnjenja u usvajanju moto-
rickih miljokaza i kavovalgus malformacije stopala. Na ultrazvu&nom prikazu
mozga verificirano je subependimalno krvarenje. Fenotipski dojenée ka-
rakterizira hipertelorizam, mikrocefalija, mikrognacija, mikrostomija i velo-
taringealna nezrelost. Ukljuéeno je u neurorazvojnu terapiju ambulantno i
putem Dnevne bolnice rehabilitacije djece kako bi se u&inila rana procjena
pstholoskih funkcija, neverbalne i verbalne komunikacije i osposobljenosti
Zvakanja i gutanja hrane od strane kompetentnih strugnjaka. Dievojtica je
samostalno prohodala u dobi od 19 mjesedi, emotivno je topla, perzistiraju
komunikacijske poteskoce s okolinom; ne pohada djedji kolektiv uslijed
sklonosti infekcijama. Kromosomske aberacije nerijetko se nalaze u podlozi
neurorazvojnih poremecdaja od kojih se mnoge ne dijagnosticiraju sofistici-
ranim kromosomskim analizama. Prema procjenama genetski su poremecaji
odgovorni za nastanak 50% neurorazvojnih poremecdaja te kromosomske
aberacije zbog submikroskopskih preraspodjela &ine 5-10% unutar ove
skupine; no samo kod oko 20% bolesnika se postavi dijagnoza specifitnog
genetskog pomemecaja. Zakljuéno, kromosomske aberacije &esto mogu
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Sazeci za poster prezentaciju

dovesti do neuromotoritkog i intelektualnog odstupanja. One se mogu
dijagnosticirati za vrijeme trudnode, za vrijeme poroda ili tijekom Fivota.
Literatura navodi da obuhvacaju je 3-4% djece. Mnoge od njih se multi-
faktorijalne etiologije i ukljuuju kako genetske tako i okoligne &imbenike.
Ranim ukljucivanjem dojenéeta u struéno vodenu i usmjerenu sveobuhvatnu
habilitaciju pobolj§avamo funkcionalnost te djece u razli&itim aspektima i
spreCavamo komplikacije predleZede genetske bolesti.

142 Fiz. rehabil. med. 2024; 38 (1-2): 89-183




