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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 = mikrodelecje 22 chromosomu

• Pejoratywny wydźwięk nazwy: 

tytuł powieści Josepha Hellera „Paragraf 22” –

określenie sytuacji bez wyjścia.



Zespół delecji 22q11



Zespół delecji 22q11

• >50 genów w obrębie delecji (85% pacjentów) - 3 Mpz
• 10% odziedziczone od jednego z rodziców
• Nosiciel delecji ponosi 50% ryzyko na przekazanie delecji 

swoim dzieciom
• Bardzo zróżnicowany obraz kliniczny pacjentów,  nawet w 

obrębie rodziny





Zespół 

DiGeorge’a

 Częstość ~1:2000 żywo 

urodzonych 

 najczęstszy po Zespole Downa

 Ok.200 różnych objawów 

klinicznych



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



• 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 



Objawy dodatkowe:
• 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 

• 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%)



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
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