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Zespół delecji 22q11:

Historycznie opisano kilka zespołów wad wrodzonych, które z 
czasem okazały się stanowić spektrum jednego zespołu 
wad:

• wrodzona hipoplazja grasicy skojarzona z hipokalcemią

• zespół DiGeorge’a (zab.immunologiczne)

• zespół Takao (conotruncal anomaly face syndrome)

• zespół podniebienno-sercowo-twarzowy (velocardiofacial
syndrome, VCFS, z. Shprintzena, z. Sedlackova)

• zespół czaszkowo-twarzowy Caylera

• niektóre przypadki  zespołu Opitza G/BBB

• zespół CATCH-22



Akronim CATCH-22 

(ang. Paragraf 22) oznaczał:

C = wady serca (cardiac defects)

A = dysmorfia twarzy (abnormal facies)

T = hipoplazja grasicy (thymic hypoplasia)

C = rozszczep podniebienia (cleft palate)

H = hipokalcemia wtórna do aplazji przytarczyc (hypocalcemia from 
parathyroid aplasia)

22 = mikrodelecja 22 chromosomu

• Pejoratywny wydźwięk nazwy: 

tytuł powieści Josepha Hellera „Paragraf 22” –

określenie sytuacji bez wyjścia.



Dr Angelo Mari DiGeorge – włosko-
amerykański pediatra i endokrynolog, 
który opisał objawy zespołu DiGeorge’a
w 1965 roku, ale defekt genetyczny 
zidentyfikowano w 1982r. 

„Rome "Deletion 22q11" Meeting in 2002 -
Angelo DiGeorge and Bob Shprintzen, the 
fathers of a unique disorder, met for the first 
time”



Mikrodelecja
Wiele nazw
Wiele objawów





Zespół DiGeorge’a

 Częstość ~1:2000 żywo 
urodzonych dzieci –
najczęstszy po Zespole 
Downa

 Ok.200 różnych objawów 
klinicznych



•U wszystkich kręgowców lądowych łuki skrzelowe występują w 

stadium embrionalnym, następnie podlegają różnorodnym 

przekształceniom, m.in.: w kostki słuchowe ucha środkowego, 

elementy szkieletu języka i górnych dróg oddechowych.

Preauricular sinus

Zespół delecji 22q11
Objawy kliniczne odpowiadają głównie zaburzeniom rozwoju 
narządów z 3 i 4-go łuku skrzelowego w czasie embriogenezy  



Kieszonki skrzelowe (ang. pharyngeal grooves, pharyngeal clefts) –

w embriogenezie kręgowców, parzyste zachyłki wytworzone przez 

endodermalną wyściółkę pierwotnego gardła, układające się między łukami 

skrzelowymi

•Kieszonka III – z części grzbietowej powstaje dolny gruczoł przytarczowy

(6 tydzień), z części brzusznej grasica. Początek jej rozwoju przypada na 4 tydzień. 

•Kieszonka IV – z części grzbietowej powstają górne przytarczyce (6 

tydzień), z części brzusznej ciałka pozaskrzelowe. Łączą się z zawiązkiem tarczycy

dając początek komórkom C. 



Główne objawy kliniczne:

• Wrodzona wada serca (74%) - gł. wady stożka serca : 
tetralogia Fallota, przerwanie łuku aorty, VSD, TA, vascular
ring, ASD, HLHS, PS, aortic root dilatation, ARSA

• główna przyczyna śmiertelności >90%

• Wady budowy podniebienia (69%): 
• niewydolność podniebienno-gardłowa, 
• podśluzówkowy rozszczep, rozszczep języczka, 
• rozszczep podniebienia

• Ok.17% pacjentów 
nie ma zaburzeń 
podniebienia



• Zespół cech dysmorfii



Cechy dysmorfii

• małe, nisko osadzone 
małżowiny uszne, 
zrotowane ku tyłowi

• małe usta, 
• wąska czerwień wargowa
• Wąskie szpary powiek.
• hiperteloryzm
• podłużna twarz

• Długi nos z „przytępionym” 
końcem (później bulwiasty), 

• niedorozwój skrzydełek nosa
• mikro i retrognacja

Nos „soplowaty”



„Malar flattening”



Cechy fenotypowe zespołu delecji 22q11 – trudność w rozpoznawaniu 



Pacjenci z Chin z delecją 22q11



• Zaburzenia odporności (77%):

• -> zaburzenie produkcji Limfocytów T
• - hipoplazja/aplazja grasicy 
• Poprawa w produkcji L T - z wiekiem
• Starsze dzieci i dorośli ~30% nawracające zap. zatok/ucha 

środkowego, 4-7% dolnych dr.oddechowych
• W 1 rż hipogammaglobulinemia, 
• >5rż hipergammaglobulinemia
• przy infekcjach oskrzeli/płuc częste zaburzenia 

immunoglobulin i zaburzona odpowiedź na szczepienie 
p/pneumokokom  

• U 10% niedobór IgA - szczeg. przy chorobach 
autoimmunologicznych, jak: cytopenie, młodzieńcze zap. 
stawów, choroba Graves-Basedowa, bielactwo 



Zespół Omenna
(synonimy chondrodysplazja z limfopenią,

chondrodysplazja z eozynofilią) 

– choroba uwarunkowana genetycznie, 

- wrodzony, ciężki, skojarzony niedobór odporności

- mutacje genów RAG1 lub RAG2, kodujących białka niezbędne do 

prawidłowego funkcjonowania limfocytów 

Objawy kliniczne: 

niski wzrost i krótkie, szerokie kości kończyn

uogólniona erytrodermia z płatowym łuszczeniem się skóry,

limfadenopatia i hepatosplenomegalia, przewlekła biegunka, ciężkie 

nawracające zakażenia często doprowadzające do śmierci w pierwszych 

miesiącach życia

W badaniach dodatkowych: eozynofilia i podwyższony poziom IgE, przy 

obniżeniu pozostałych immunoglobulin.

- Leczenie - przeszczepienie

komórek macierzystych szpiku kostnego

https://pl.wikipedia.org/wiki/Erytrodermia
https://pl.wikipedia.org/wiki/Limfadenopatia
https://pl.wikipedia.org/wiki/Hepatosplenomegalia
https://pl.wikipedia.org/wiki/Zaka%C5%BCenie
https://pl.wikipedia.org/wiki/Immunoglobuliny_E
https://pl.wikipedia.org/wiki/Przeszczepianie_narz%C4%85d%C3%B3w
https://pl.wikipedia.org/wiki/Szpik_kostny


• Obniżone stężenie wapnia we krwi (50%) – normalizuje się z wiekiem
• Nawracanie hipokalcemii w czasie choroby, dojrzewania, ciąży
• Przypadki asymptomatycznych dorosłych z niedoczynnością przytarczyc w 4 

dekadzie życia



Objawy kliniczne – z .delecji 22q11
• problemy z karmieniem i połykaniem (36%): 

Zaparcia z/bez wad pp (malrotacja jelit, niedrożność odbytu, 
choroba Hirschsprunga), REFLUKS NOSOWO-GARDŁOWY

• Wady nerek (31%): brak nerki, wodonercze, 
• nerki policystyczne/dysplastyczne, zdwojenie nerki, 
• nerka podkowiasta, brak macicy, spodziectwo, 
• przepuklina pachwinowa, wnętrostwo

• Niedosłuch (przewodzeniowy i nerwowo-zmysłowy)

• Wady tchawicy, krtani i przełyku – pierścień naczyniowy, 
• malacja krtani i tchawicy, zwężenie podłośniowe, 
• przewlekłe zapalenie ucha środkowego i zatok 



Pacjentka lat 23 w CII, prenatalnie:
I trymestr USG - poszerzenie moczowodu 
NT – norma, 
test PAPP-A ryzyko tr 21–1:30 tys
II trymestr - wada serca – TGA, DORV
Amniopunkcja – delecja 22q11
34 Hbd – poród przedwczesny
Postnatalnie:
obustronna polidaktylia zaosiowa
spodziectwo mosznowo-kroczowe
Zwężenie tchawicy
Agenezja lewej nerki, Hipoplazja prącia

Prenatalne 
rozpoznania zespołu 
delecji 22q11

USG w 20 HBd, ECHO serca płodu 
- prawidłowe



• Niedobór hormonu wzrostu
• Drgawki (idiopatyczne lub związane z hipokalcemią)
• Wady OUN (też zakotwiczenie rdzenia); atrofia móżdżku, 

polimikrogyria, WCN, asymetria twarzy w czasie płaczu

• Wady układu szkieletowego (skolioza z/bez wad kręgów, stopy 
koślawe, polidaktylia, kraniostenoza)

• Wady gałki ocznej – zez, krętość naczyń siatkówki, 
sclerocornea, brak gałki ocznej, szczelina

• Hipoplazja szkliwa

• zaburzenia psychiczne
• Autyzm (20%)

Objawy kliniczne – z .delecji 22q11





Asymmetric crying face – asymetria twarzy przy płaczu –
może być kluczem do diagnozy!

A. Depressor labii inferioris. B. Depressor
anguli oris. C. Mentalis. D. Orbicularis.

W badaniu EMG – wykazano 
agenezję/hipoplazję mięśnia dźwigacza 
kącika ust lub wszystkich trzech mięśni
Zaburzenie unerwienia?

Przypadki zespołu Caylera stanowią ok.14% wśród 
pacjentów z delecją 22q11





Zaburzenia rozwoju intelektualnego

• Sprawność intelektualna dzieci z mikrodelecją
22q11.2 może być prawidłowa, ale u części 
występuje opóźnienie w stopniu lekkim

• trudności w uczeniu (zaburzenia myślenia 
abstrakcyjnego, rozumienia czytania i liczenia) 

• nadpobudliwość psychoruchowa 

• Problemy szkolne u 80-90% pacjentów



Zaburzenia mowy

• Opóźniony rozwój mowy 

• Niewydolność podniebienno-gardłowa:

wady budowy anatomicznej, hipoplazja tkanki 
adenoidalnej, hipotonia mięśniowa, asymetria 
górnych dr.oddech., nieprawidłowe położenie 
tt.szyjnych wew.

• zaburzenia artykulacji, jąkanie

• mowa nosowa – uważana za jeden z głównych 
oprócz wady serca objawów zespołu!



Zaburzenia OUN
• Większość pacjentów ma obniżone napięcie mięśniowe w dzieciństwie i problemy szkolne
• 18-50% opisywane małogłowie
Rzadko opisywane: 
• ataksja i zanik móżdżku
• Torbiele istoty białej mózgu i nieznanym znaczeniu
• Hipoplazja przysadki
• polimikrogyria

Funkcjonalne MRI – znacząco mniejsza objętość 
tylnej części mózgu i zmniejszona ilość istoty białej 
lewego płata potylicznego i ciemieniowego. 
Zmiany te związane prawdopodobnie z deficytami 
poznawczymi w zakresie pamięci, funkcji 
wykonawczych, zdolności wzrokowo-
przestrzennych, językowych i matematycznych?

J.P. Bish et al. / Neuroscience Letters 399 (2006) 

Representative mid-sagittal slice from which all 
cerebellar regions of interest were computed. 
Control: left; DS22q11.2: right.

„children with 22q11DS demonstrate 
gray matter reductions in multiple brain 
regions that are thought to be relevant to 
schizophrenia.”

Reduction in gray matter in the cerebellar 
regions and in cingulate gyrus and occipital
region in children with 22q11DS.



• Schizofrenia (30% pacjentów) (2% osób chorych na schizofrenię to 
nosiciele delecji 22q11)

• ADHD

• Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASDs) (15-20% pacjentów)

• Zaburzenia koncentracji

• Zaburzenia lękowe (fobia społeczna)

• Zaburzenia nastroju

• Depresja

Częstość zaburzeń psychicznych w zespole DiGeorge’a jest 25 razy 
większa niż w ogólnej populacji.

Zespół DiGeorge’a zajmuje 3 miejsce wśród przyczyn schizofrenii.



The 22q11.2 Deletion Syndrome as a Window into Complex Neuropsychiatric Disorders 
Over the Lifespan. Jonas RK1, Montojo CA2, Bearden CE3. Biol Psychiatry. 2014 Mar 
1;75(5):351-60



American Journal of Medical Genetics 140A:906–909 (2006)

Neuroblastoma
ALL
Hepatoblastoma
Guz Wilmsa
Ca. tarczycy



Clin Case Rep. 2017 Mar 2;5(4):486-490. doi: 10.1002/ccr3.880. eCollection 2017 Apr.

Nowotwór nerki, skóry
Glioma



Rozwój dzieci z Zespołem Delecji 22q11

➢ opóźnienie rozwoju psycho-ruchowego -
60% dzieci 

➢Hipotonia mięśniowa 

➢opóźniona mowa u 85% pacjentów

➢zaburzenia zachowania 

➢ aleksytimia - trudność z wyrażaniem emocji



Dorośli - problemy

• Schizofrenia

• Depresja

• Znaczne zaburzenie funkcjonowania u ponad 
75% dorosłych z 22q11DS

• wczesne wystąpienia choroby Parkinsona











Dziękuję za uwagę!!!!!


