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$indrome de DiGeorge =™

N I'd ?
Que es?

« Es una immunodeficiéncia
primaria (IDP) amb diverses
manifestacions cliniques:
és per aixo que I'anomenem
"sindrome".

 Pot donar un ventall de
problemes molt ampli.

Herencia

» La majoria dels casos

son causats peruna
nova mutacié
(cap dels pares té I'alteracio).

» Una persona amb l'alteracio
té un 50% de probabilitats de
passar-la als seus fills.

Que pot passar?

« Trets fisics peculiars.
« Anomalies al cor.

e Alteracions del sistema P
de defenses (timus). 50D @

« Alteracions dels ions (calci). ﬂ Y
e Llaviipaladar fes. g
« Dificultat en I'aprenentatge.

« Alteracio del llenguatge.

Com cuidar-se?

» Controls pels diferents
especialistes de I'equip.
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Quina és (a causa?

» Aguesta sindrome és causada
per un trencament al bra¢ "q"
curt del cromosoma 22 o una
mutacié genetica.

« Es per aixo que també
és conegudacoma
sindrome 22q11.

Brac"q"

Cromosoma 22

« Amb una analitica especifica:
- Estudi genetic (hibridacio
in situ fluorescent (FISH)).

- Analitica general i
immunoldgica.

« Amb una exploracioé fisica
i altres estudis.

Com es tracta?

* No existeix un
tractament especific.

e Tractament
individualitzat en funcid
de les alteracions.

On trobar mes
informacio

Consultar tots els dubtes a l'equip
medic de referéncia.

- pidfoundationbcn.org
« acadip.org

« 22Q.€s

e 22q.cat

e info4pi.org
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