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DiGeorge-szindromara jellegzetes minor anomalidk
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DiGeorge-szindrodmara jellegzetes major anomalidk
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5 PONT ELERESE ESETEN JAVASOLT A DIGEORGE-SZINDROMA SPECIFIKUS MOLEKULARIS KIVIZSGALAS

DiGeorge-szindromara emlékezteté célzott fenotipus pontrendszer

Tipus

Pontszam

Minor anomalia és antropometria

legfeljebb 2 pont

Legalabb két, DiGeorge-szindromara jellegzetes minor anomalia (2 pont)

Egy DiGeorge-szindromara emlékezteté minor anomalia és egyéb 2 minor anomalia (1 pont)

Alacsonyndvés (1 pont)

Nem jellegzetes, haromnal tébb minor anomalia (1 pont)

Immunolédgiai eltérések

legfeljebb 2 pont

Thymus hypoplasia/aplasia (2 pont)

vissztérd és/vagy elhuzodo fertézések (1 pont)

T-sejt diszfunkcid vagy cs6kkent keringé antitest titer (1 pont)

Kardiolégiai eltérések

legfeljebb 2 pont

sovenyhiany, nagyeér transzpozicid) (2 pont)

Konotrunkalis szivfejlédési rendellenesség (Fallot tetraldgia, Aortaiv interrupcid, kamrai

ASD vagy pulm stenosis vagy egyéb dsszetett szivfejlodési rendellenesség (1 pont)

Neurokognitiv érintettség

legfeljebb 2 pont

jelentésen megkésett beszédfejlodés (2 pont)

ADHD vagy autizmus spektrumzavar jelei vagy izomhypotonia (1 pont)

Egyéb érintettség

legfeljebb 2 pont

neonatalis hypocalcaemia vagy hypoparatiredzis (2 pont)

renalis érintettség (1 pont)

strabismus vagy juvenilis idiopétias arthritis vagy scoliosis vagy koldoksérv vagy lagyéksérv vagy

Osszesen 10 pontbol dsszegyiijtott pontszam:

SEMMELWEIS *1%.

ECYETEM 1769

(_‘:.’.

Human Genomért

Alapitvany 2020




Klinikailag felmerilt DiGeorge-szindroma
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DiGeorge-szindroma és a szindromaval atfedd fenotipus
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UTANKOVETESI JAVALLATOK 1 — szakorvosi/szakellatasi vizsgalat

Utankovetés Diagnodzis/ Elsé 1-5 éves korban | 6-12 éves korban | 13-18 éves Felnéttkor
alapfelmérés életévben korban ban

Genetikai szakrendelés igen igen igen

Endokrinoldgia igen igen igen

Kardioldgia igen CHD EKG és Ao EKG és Ao EKG és Ao igen
esetén gyok mérés gyok mérés  gyok mérés

Gasztroenteroldégia igen igen igen

Neuroldgia és fejl6dési igen igen igen igen igen igen

meérféldkovek

Szajsebészeti Centrum lgen

Logopédia igen igen igen

Fll-orr-gégészet igen igen igen igen igen igen

Fogorvosi felmérés igen igen igen

Ortopédia — scoliosis szlirés igen igen

Pszichiatriai felmérés igen igen igen igen igen

Neuropszicholdgiai felmérés igen igen
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UTANKOVETESI JAVALLATOK 2 — laboratériumi, képalkoté és miiszeres vizsgalatok

Utankovetés Diagnodzis/ Elsé 1-5 éves korban | 6-12 éves korban | 13-18 éves Felnéttkor
alapfelmérés életévben korban ban

Audioldgia

Hasi-UH: vese és hugyhdlyag
Immunfenotipizalas

IgG, IgA, IgM titer
Vakcinacios valasz

Vérkép, 6ssz- és ionizalt Ca%*
MgZ*, 25-OH D vit, TSH, fT4

Lipid profil, HbAlc, G, elektrolit
Nyaki rontgen
Alvasvizsgalat

Koponya-MR vizsgalat™
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Multidisciplinary demand over time in the pediatric 22q11.2DS population

Age Ranges
Clinical Subspecialty infancy Early Childhood School-Aged Adolescence
Genetics?

Family and Psychosocial

Meurology

Cogpnition and Development
Speech and Language
Psychiatry

Cardiclogy

Palate and Craniofacial®

Allergy, Asthma, and Immunoclogy
ENT and Audioclogy
Gastroenterclogy

Endocrinclogy

Growth

Genitourinary

Relative Clinical Demand

Musculoskeletal

Lo

Hematology and Oncology [

Ophthalmology
Birth  4mo  &mo 1y By 13y 18y

Age (months, yaars)
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Age Ranges
Topic/subspecialty Young adulthood Mid adulthood Late adulthood

Genetic counselling Relatively higher
Reproductive issues
Safety issues

Meed for social services ©

Psychiatry

Meurology ©

Endocrinology ¢

Mutritional (including weight)
Cardiovascular

Sleep

Gastroenterology
Genitourinary
Obstetrics/Gynaecology
Orthopedic/Rheumatology

Clinical demand *

Immunology
Haematology
Dermatology

18 30 45 60

Age (years)
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TERAPIAS JAVALLATOK

Kardioldgia Immunolodgia Endokrinolégia Logopédia Szdjsebészet BoOrgyogyaszat Szemészet

Athymia:
- thymus transzplantacio

Q)FQETHYMIC
- mycobaktérium avium profilaxis

Thymus hypoplazia: Hypogammaglobulinaemia =2 IVIG

Alacsonynoévés: GH teszt =2 GH pdtlas

Megkésett beszéd: Felmérés 6-18 hdnapos korban =2 augmentiv kommunikacié fejlesztés (munkamemoria és vizualis-
térbeli percepcio)
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