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Streszczenie

Zespot Di George’a jest stosunkowo czesto wystepujgcym ze-
spotem genetycznym (1:4000) zwigzanym z mikrodelecja
w locus 22q11.2. Do najbardziej charakterystycznych obja-
wow zespotu zalicza sie: wady serca, obnizong odpornos¢,
nieprawidtowosci w budowie podniebienia. Spotykane sa
réwniez zaburzenia w innych uktadach i narzadach. Wady
Zgryzu wystepujace u pacjentéw z zespotem Di George’a to
wady klasy II oraz hipodoncja. Cel. Celem pracy byt opis przy-
padku pacjenta z zespotem Di George’a zakwalifikowanego
do leczenia w Zaktadzie Ortodoncji Warszawskiego Uniwer-
sytetu Medycznego. Opis przypadku. Przedstawiono opis
pacjenta z zespotem Di George’a, u ktérego postawiono dia-
gnoze w wieku 4 lat. Pacjent miat skorygowana wade serca

Abstract

DiGeorge syndrome is a relatively common genetic disorder
(1:4000) associated with a microdeletion in the locus 22q11.2.
The most characteristic symptoms of this syndrome include
heart defects, weakened immunity, palatal structural ab-
normalities. Abnormalities of other systems and organs can
also be present. Malocclusions observed in patients with
DiGeorge syndrome include class Il malocclusions and hy-
podontia. Aim. The aim of this paper was to describe a case
of a male patient with DiGeorge syndrome, eligible for treat-
ment at the Department of Orthodontics, the Medical Uni-
versity of Warsaw. Case report. A case report of a male
patient with DiGeorge syndrome diagnosed at 4 years old
was presented. The patient underwent repair surgeries for
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oraz zaburzenia ze strony uktadu moczowo-ptciowego
i uktadu narzadu ruchu. Wykazywat nieznaczne zaburzenia
poznawcze. Nie stwierdzono natomiast defektu odpornosci
ani nieprawidtowosci budowy podniebienia. W badaniu or-
todontycznym zwracata uwage nasilona wada dotylna, ktora
nie poddata sie korekcji pod wptywem leczenia czynnoscio-
wego. Podsumowanie. W artykule zwrécono uwage na
charakterystyczne cechy fenotypu pacjentéw z zespotem Di
George’a, ktore powinny by¢ znane lekarzom réznych spe-
cjalnosci, takze stomatologom. Dzieki temu mozliwa bedzie
wczesna diagnoza pacjentow. Postawienie rozpoznania i od-
powiednie leczenie pacjentéw z tym zespotem wptywa na
poprawe jakosci i dtugosci ich zycia. (Laskowska M, Dab-
kowska M, Witanowska J, Walerzak M, Zadurska M.
Zespo6t Di George’a - opis przypadku. Forum Ortod 2020;
16 (1): 56-67).
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Stowa kluczowe: zesp6t Di George’a, mikrodelecja, TBX1,
wady dotylne

Wstep

Zespo6t Di George’a, zwany inaczej zespotem podniebienno-
-sercowo-twarzowym, zespotem Shprintzen, zespotem
CATCH-22, zespotem Takao, OMIM #192430, #188400 jest
spowodowany mikrodelecjg prazka chromosomu 22q11.2
(1, 2, 3). Chromosom 22 jest drugim najmniejszym chromo-
somem u czlowieka i zawiera 1,6% informacji genetycznej,
mimo to jego uszkodzenie wptywa na powstawanie zaburzen
rozwoju wielu narzadéw, m.in. struktur powstajgcych z tukow
gardtowych (podniebienia, grasicy), serca i mézgu (1).

Zespot Di George’a jest najczesSciej wystepujacym zabu-
rzeniem spowodowanym mikrodelecja u ludzi. Mutacja pro-
wadzaca do manifestacji zespotu najczesciej powstaje de
novo (> 90%), moze by¢ rowniez dziedziczona autosomal-
nie dominujaco (8-28% przypadkéw) (1). Frekwencje sza-
cuje sie na 1:1000 do 1:6000, wedtug wiekszosci badaczy
-1:4000 (1, 4, 5, 6). Obie picie dotkniete sg tg wada z jed-
nakowg czestos$cig, przy czym zespo6t wystepuje czesciej
u Latynoséw (1).

W 1965 Angelo Di George opisal przypadek wrodzonej
aplazji grasicy i przytarczyc, pézniej do spektrum zespotu
dodano wady serca, zaburzenia rozwoju podniebienia, op6z-
nienie wzrostu, zaburzenia rozwoju psychicznego i innych
narzadow. Wspotczesne badania sugeruja, ze gtdwnym
genem odpowiedzialnym za fenotypowa manifestacje zespotu
Di George’a jest TBX1. Zaburzenie jego ekspresji w tkankach
tukéw gardtowych i aparatu gardtowego wptywa na powsta-
wanie takich objawdw, jak dysmorfizm twarzy, defekty pod-
niebienia, hipoplazja przytarczyc i grasicy, nieprawidtowosci
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a heart defect and disorders of the urogenital system and
motor system. He had mild cognitive disturbances. How-
ever, no weakened immunity or abnormal palatal structures
were observed. The orthodontic examination demonstrated
a severe posterior defect that did not respond to correction
with functional treatment. Summary. The article presents
characteristic phenotypic features of DiGeorge syndrome
that should be well-known to physicians of various speci-
alities, including dental surgeons. This would lead to an early
diagnosis of patients. Making a diagnosis and starting ap-
propriate treatment in patients with this syndrome will im-
prove the quality of life and length of their lives. (Laskowska
M, Dabkowska M, Witanowska ], Walerzak M, Zadurska
M. DiGeorge syndrome - case report. Orthod Forum
2020; 16 (1): 56-67).
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Introduction

DiGeorge syndrome, otherwise known as velocardiofacial
syndrome, Shprintzen syndrome, CATCH-22 syndrome,
Takao syndrome, OMIM #192430, #188400 is caused by
amicrodeletion of the 22q11.2 chromosome band (1, 2, 3).
Chromosome 22 is the second smallest human chromosome
and contains 1.6% of genetic information, yet its damage
affects the development of many organs, including struc-
tures formed from the pharyngeal arches (palate, thymus),
heart and brain (1).

DiGeorge syndrome is the most common disorder caused
by a microdeletion in humans. A mutation leading to the
manifestation of this syndrome most often occurs de novo
(> 90%), but it can also be inherited in an autosomal domi-
nant pattern (8-28% of cases) (1). The incidence is estimated
at 1:1000 to 1:6000, and according to most researchers -
1:4000 (1, 4, 5, 6). Both sexes are affected with equal frequency,
but the syndrome occurs more frequently in Latinos (1).

In 1965, Angelo Di George described a case of congenital
aplasia of the thymus and parathyroid glands, later this syn-
drome spectrum was supplemented with heart defects, pal-
atal developmental disorders, growth retardation, mental
developmental disorders and other organ abnormalities.
Contemporary studies suggest that TBX1 is the primary gene
responsible for phenotypic manifestation of DiGeorge syn-
drome. When its expression is affected in tissues of the pha-
ryngeal arches and the pharyngeal apparatus, it leads to
such symptoms as facial dysmorphism, palatal defects, hy-
poplasia of the parathyroid glands and thymus, dental ab-
normalities, problems with nutrition and swallowing.
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zebowe, problemy z odzywianiem i potykaniem. Ponadto
posrednio wptywa na proces podziatu drogi odptywu na
aorte i pien ptucny oraz reguluje ekspresje wielu czynnikéw
wzrostu i czynnikéw transkrypcyjnych (1). Badania na zwie-
rzetach dowiodly wptywu delecji genu TBX1 i obecnosci
wrodzonej wady serca, rozszczepu podniebienia, hipoplazji
zuchwy, deformacji uszu oraz niskiej masy i dtugosci uro-
dzeniowej (5).

Zespot manifestuje sie r6znymi objawami u poszczego6l-
nych pacjentéw nim dotknietych. Do najczeSciej wystepu-
jacych mozna zaliczy¢ (Tab. 1):

1. Choroby uktadu sercowo-naczyniowego; wystepuja

u 75% chorych, ich stwierdzenie po urodzeniu jest
najczestsza przyczyna, ktéra prowadzi do diagnozy
zespotu Di George’a w dziecinstwie. Do najczesciej
spotykanych wad serca wystepujacych w zespole
naleza tetralogia Fallota (z lub bez atrez;ji tetnicy ptuc-
nej), przerwanie tuku aorty typ B, wady zastawek ko-
morowych, wspdlny pien tetniczy, dwuujsciowa prawa
komora. Sposrod tych choréb najczesciej spotyka sie
tetralogie Fallota, natomiast przerwanie tuku aorty
jest najbardziej specyficzne (1, 4).

2. Niedobory odpornosci; dotykaja 75% chorych z ze-
spotem. Wynikaja z hipoplazji grasicy i zwigzanej
z tym zaburzonej produkcji limfocytéw T. Objawy
obejmuja chroniczne infekcje, nieprawidtowa od-
powiedz na szczepionki zwigzang z ostabiong od-
powiedzig humoralng, niedobér przeciwciat IgA,
alergie, astme. Czesto wystepujg réwniez choroby
autoimmunologiczne, takie jak mtodziencze reu-
matoidalne zapalenie stawdw, idiopatyczna trom-
bocytopenia, anemia hemolityczna, choroby
tarczycy (4).

3. Zaburzenia budowy podniebienia wystepuja u 75%
chorych z zespotem, z czego tylko 10% ma rozszczep
podniebienia, a 1-2% - rozszczep wargi; u pozosta-
tych chorych z anomalig podniebienia wystepuje roz-
szczep podsluzéwkowy podniebienia, rozdwojony
jezyczek, niewydolnos¢ podniebienno-gardtowa i wy-
nikajace z niego problemy z mowg, np. nosowanie
otwarte. Zespo6t Di George’a jest rowniez druga naj-
czestsza genetyczna przyczyng sekwencji Pierre-Ro-
bin (11% przypadkéw SPR) (5). Wszystkie te
zaburzenia s3 przyczyna nieprawidlowego rozwoju
mowy oraz nawracajacych i przewlektych choréb
zatok przynosowych (4, 7).

4. Zaburzenia hormonalne; najczesciej spotyka sie hi-
poplazje przytarczyc, ktéra dotyka 50-65% pacjen-
téw. Jej konsekwencja jest hipokalcemia, ktéra
objawia sie tezyczka, drgawkami, trudnosciami w kar-
mieniu, szmerem Krtaniowym i zmeczeniem. Ponadto
obserwuje sie niedoczynnos$¢ lub nadczynnos¢ tar-
czycy, niedobdr hormonu wzrostu, wewngatrzma-
ciczne opdznienie wzrostu, niski wzrost (4).
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Moreover, it indirectly affects the process of dividing the
outflow tract into the aorta and pulmonary trunk and regu-
lates the expression of many growth and transcription fac-
tors (1). Animal studies have demonstrated the effects of
TBX1 gene deletion and the presence of a congenital heart
defect, cleft palate, mandibular hypoplasia, ear deformities
and low birth weight and length (5).

The syndrome manifests with different symptoms in affected
patients. The most common symptoms include (Tab. 1):

1. Cardiovascular diseases; they occur in 75% of pa-
tients, their diagnosis at birth is the most common
cause leading to the diagnosis of DiGeorge syndrome
in childhood. The most common heart defects occur-
ring in the syndrome include tetralogy of Fallot (with
or without pulmonary artery atresia), type B inter-
rupted aortic arch, ventricular valvular defects,
common arterial trunk, double outlet right ventricle.
Tetralogy of Fallot is the most common, while inter-
rupted aortic arch is the most specific (1, 4).

2. Immunodeficiencies; they affect 75% of patients
with the syndrome. They result from thymus hypo-
plasia and associated impaired T-cell production.
Symptoms include chronic infections, abnormal re-
sponse to vaccines associated with a diminished
humoral response, deficiency of IgA antibodies, al-
lergy, asthma. Autoimmune diseases such as juvenile
rheumatoid arthritis, idiopathic thrombocytopaenia,
haemolytic anaemia, thyroid diseases are also
common (4).

3. Palatal structure abnormalities occur in 75% of pa-
tients with the syndrome, of which only 10% have
cleft palate and 1-2% have cleft lips; remaining pa-
tients with a palatal anomaly have submucous cleft
palate, split uvula, velopharyngeal incompetence and
the resulting speech problems, e.g. rhinolalia aperta.
DiGeorge syndrome is also the second most common
genetic cause of the Pierre-Robin sequence (11% of
SPR cases) (5). All these abnormalities are the cause
of abnormal speech development and recurrent and
chronic paranasal sinus diseases (4, 7).

4. Hormonal disorders; parathyroid hypoplasia is the
most common and it affects 50-65% of patients. It
leads to hypocalcaemia, which manifests in tetany,
convulsions, difficulties in feeding, stridor and fa-
tigue. In addition, hypothyroidism or hyperthyroid-
ism, growth hormone deficiency, intrauterine growth
restriction, short stature are observed (4).

5. Gastrointestinal disorders; they affect 30% of pa-
tients, and include gastroesophageal reflux disease,
oesophageal motility disorders, nasopharyngeal
reflux, vomiting and constipation. Rare diseases in-
clude intestinal malrotation, anal atresia,
Hirschprung's disease, oesophageal atresia, tracheo-
esophageal fistula (4).
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5. Zaburzenia zotadkowo-jelitowe; dotykaja 30% pa-
cjentow, wsrod nich wymienia sie chorobe refluk-
sowa przelyku, zaburzenia motoryki przetyku, refluks
nosowo-gardtowy, wymioty i zaparcia. Do rzadko
spotykanych choréb naleza malrotacja jelit, atrezja
odbytu, choroba Hirschprunga, atrezja przetyku,
przetoka przetykowo-tchawicza (4).

6. Zaburzenia uktadu moczowo-ptciowego; u 30% pacjen-
téw mozna zaobserwowac agenezje jednej lub obu nerek,
dysplastyczne lub torbielowate nerki, wodonercze, dy-
latacje miedniczki nerkowej, wnetrostwo, spodziectwo,
agenezje pecherza, przepukline pachwinowg (4, 7).

7. Charakterystyczny wyglad twarzy: twarz wydtuzona,
zwlaszcza gorna i Srodkowa cze$¢, wydatne i szero-
kie czoto, wydatne tuki brwiowe, sptaszczenie oko-
licy podoczodotowej, wydatna okolica przysieczna,
zwezony dolny odcinek twarzy, retrogenia/mikro-
genia; hiperteloryzm, brzeg oczodotu wypukty w re-
jonie goérnobocznym i wklesty w rejonie
gérnoprzysrodkowym, skosne szpary powiekowe,
zwezone powieki; zwiekszona dtugos¢ nosa, zwezona
podstawa nosa, ptaska nasada nosa, wydatny i za-
okraglony koniuszek nosa; wydatne, cienkie i wywi-
niete wargi, nawykowo otwarte usta, sko$nos¢ ust,
waska szpara ust; mate, nisko osadzone uszy (1, 6).

8. Nieprawidtowosci budowy oczu: zez, amblyopia
(leniwe oko) (1).

9. Zaburzenia uktadu mie$niowo-szkieletowego: hipo-
tonia mie$ni, wiotkos¢ stawéw, deformacje krego-
stupa, idiopatyczny b6l nég, anomalie budowy Zeber,
stopy konsko-szpotawe (1, 7).

10. Opodznienia rozwojowe dotycza zdolno$ci motorycz-
nych, ale przede wszystkim rozwoju psychicznego.
Przewaznie wystepuja trudnosci w rozwoju mowy
oraz trudnos$ci w nauce, zwtaszcza matematyKki i je-
zykéw. Iloraz inteligencji oséb dotknietych zespotem
wynosi $rednio 70 (4).

11. Zaburzenia psychiczne; w zespole Di George’a istnieje
zwiekszone ryzyko wystgpienia zaburzen psychicznych,
dotykaja one 25% dorostych chorych. Wéréd nich wy-
mienia sie zaburzenia lekowe, zesp6t nadpobudliwosci
psychoruchowej z deficytem uwagi (ADHD), zaburze-
nia spektrum autyzmu i schizofrenie. Mikrodelecja w re-
gionie 22q11.2 jest najczestszym genetycznym
czynnikiem ryzyka rozwoju schizofrenii (4, 6).

Ws3rdéd zaburzen szkieletowych i zebowych, bedacych

gléwnym tematem zainteresowania ortodontéw u chorych
z zespotem Di George’a, wymienia sie dystalna relacje Zzuchwy
w stosunku do szczeki (zwiekszony kat ANB, zmniejszony
kat SNB), pionowy wzorzec wzrostu (zwiekszony kat MPA),
zwiekszony kat podstawy czaszki. Najczesciej wystepujaca
wada zgryzu jest tytozgryz z protruzja. Do nieprawidtowo-
$ci zebowych wystepujacych u tych pacjentéw naleza: hi-
podoncja, zeby nadliczbowe, nieprawidtowosci ksztattu
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6. Urogenital disorders; in 30% of patients, agenesis of
one or both kidneys can be observed, as well as dys-
plastic or cystic kidneys, hydronephrosis, renal pelvis
dilatation, cryptorchidism, hypospadiasis, bladder
agenesis, inguinal hernia (4, 7).

7. Characteristic appearance of the face: elongated face,
especially its upper and middle part, prominent and
broad forehead, prominent eyebrow arches, flattened
infraorbital area, prominent incisal area, narrowed
lower part of the face, retrogenia/microgenia; hyper-
telorism, the edge of the orbit is convex in the supero-
lateral area and concave in the superomedial area,
oblique palpebral fissures, narrowed eyelids; increased
nasal length, narrowed nasal base, flat nasal root,
prominent and rounded nasal tip; prominent, thin and
everted lips, habitually open mouth, slanting lips,
narrow oral fissure; small, low set ears (1, 6).

8. Eye structure abnormalities: strabismus, amblyopia
(lazy eye) (1).

9. Musculoskeletal system disorders: muscle hypotonia,
joint flaccidity, spine deformities, idiopathic leg pain,
rib structure anomalies, equinovarus feet (1, 7).

10. Developmental retardation concerns motor skills,
but mental development above all. Difficulties in
speech development and learning difficulties, espe-
cially in mathematics and languages, are observed
the most commonly. The average 1Q of people affected
by this syndrome is 70 (4).

11. Mental disorders; DiGeorge syndrome increases the
risk of mental disorders, and they affect 25% of adult
patients. These include anxiety disorders, attention
deficit/hyperactivity disorder (ADHD), autism spec-
trum disorders and schizophrenia. Microdeletion in
the 22q11.2 region is the most common genetic risk
factor for schizophrenia (4, 6).

Skeletal and dental abnormalities, which are the main
focus of interest for orthodontists, in patients with DiGeorge
syndrome include a distal relation of the mandible to the
maxilla (increased ANB angle, decreased SNB angle), verti-
cal growth pattern (increased MPA angle), increased cranial
base angle. Distoclusion with protrusion is the most common
malocclusion. Dental abnormalities occurring in these pa-
tients include: hypodontia, supernumerary teeth, abnor-
malities of shape and sequence of eruption, tooth impaction
and transposition. In addition, the following are observed:
hypoplasia and hypomineralisation of enamel and a higher
incidence of caries, resulting from difficulties in learning
how to brush teeth, reduced salivary flow and buffer capac-
ity and increased amount of cariogenic S. mutans bacteria
in saliva (3, 8).

Genetic testing is necessary to diagnose DiGeorge syn-
drome. FISH is the test of choice, and it can also be used in
the prenatal period. Its disadvantage is that it does not detect
microdeletions in a non-specific region of chromosome 22
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Tabela 1. Objawy zespotu Di George’a dotyczace poszczego6lnych ukladéw i narzadéw

Table 1. Symptoms of DiGeorge syndrome characteristic of individual systems and organs

Uklady i narzady

Czestos¢ wystepowania

Charakterystyczne objawy

Systems and organs Incidence Characteristic symptoms

Uktad sercowo- 75% Tetralogia Fallota, przerwanie tuku aorty typ B, wady zastawek komorowych,

naczyniowy wspoélny pien tetniczy, dwuuj$ciowa prawa komora

Cardiovascular system Tetralogy of Fallot, type B interrupted aortic arch, ventricular valvular defects,
common arterial trunk, double outlet right ventricle

Uktad immunologiczny 75% Hipoplazja grasicy, chroniczne infekcje, nieprawidtowa odpowiedz na szczepionki,

Immune system ostabiona odpowiedz humoralna, niedob6r przeciwciat IgA, alergia, astma, choroby
autoimmunologiczne
Hypoplasia of the thymus, chronic infections, abnormal response to vaccines,
diminished humoral response, deficiency of IgA antibodies, allergy, asthma,
autoimmune diseases

Podniebienie 75% Rozszczep podniebienia, rozszczep wargi, rozszczep podsluzéwkowy podniebienia,

Palate rozdwojony jezyczek, niewydolno$¢ podniebienno-gardtowa, nosowanie otwarte,
sekwencja Pierre-Robin
Cleft palate, cleft lip, submucous cleft palate, split uvula, velopharyngeal incompetence,
rhinolalia aperta, Pierre-Robin sequence

Uktad 50-65% Hipoplazja przytarczyc hipokalcemia, niedoczynno$¢ tarczycy, nadczynnos$¢

wewnatrzwydzielniczy tarczycy, niedobdr hormonu wzrostu

Endocrine system Hypoplasia of the parathyroid glands, hypocalcaemia, hypothyroidism,
hyperthyroidism, growth hormone deficiency

Uktad pokarmowy 30% Choroba refluksowa przetyku, zaburzenia motoryki przetyku, refluks nosowo-

Digestive system gardtowy, wymioty, zaparcia, malrotacja jelit, atrezja odbytu, choroba Hirschprunga,
atrezja przetyku, przetoka przetykowo-tchawicza
Oesophageal reflux disease, oesophageal motor disorders, nasopharyngeal reflux,
vomiting, constipation, intestinal malrotation, anal atresia, Hirschprung's disease,
oesophageal atresia, tracheoesophageal fistula

Uktad moczowo-ptciowy 30% Agenezja jednej lub obu nerek, dysplastyczne lub torbielowate nerki, wodonercze,

Urogenital system dylatacja miedniczki nerkowej, wnetrostwo, spodziectwo, agenezja pecherza,
przepuklina pachwinowa
Agenesis of one or both kidneys, dysplastic or cystic kidneys, hydronephrosis, renal
pelvis dilatation, cryptorchidism, hypospadiasis, bladder agenesis, inguinal hernia

Twarz >51% Twarz wydtuzona, wydatne i szerokie czoto, wydatne tuki brwiowe, sptaszczenie

Face okolicy podoczodotowej, retrogenia/mikrogenia, hiperteloryzm, sko$ne szpary
powiekowe, zwezone powieki; zwiekszona dtugo$¢ nosa, zwezona podstawa
nosa, ptaska nasada nosa, wydatny i zaokraglony koniuszek nosa, wydatne, cienkie
i wywiniete wargi, waska szpara ust, mate, nisko osadzone uszy
Elongated face, prominent and wide forehead, prominent eyebrow arches, flattened
infraorbital area, retrogenia/microgenia, hypertelorism, oblique palpebral fissures;
increased nasal length, narrowed nasal base, flat nasal root, prominent and rounded
nasal tip; prominent, thin and everted lips, narrow oral fissure; small, low set ears

Oczy Zez, amblyopia (,leniwe oko”).

Eyes Strabismus, amblyopia (lazy eye)

Uktad mig$niowo- 19% Hipotonia mie$ni, wiotko$¢ stawoéw, deformacje kregostupa, idiopatyczny boél

szkieletowy noég, anomalie budowy Zeber, stopy konsko-szpotawe

Musculoskeletal system Muscle hypotonia, joint flaccidity, spine deformities, idiopathic leg pain, rib structure
anomalies, equinovarus feet

Rozw6j umystowy Trudnos$ci w rozwoju mowy, trudnos$ci w nauce, zwtaszcza matematyki i jezykow,

Mental development iloraz inteligencji wynosi $rednio 70
Difficulties in speech development, learning difficulties, especially in mathematics
and languages, 1Q is usually 70

Zdrowie psychiczne 25% Zaburzenia lekowe, zesp6t nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi

Mental health (ADHD), zaburzenia spektrum autyzmu, schizofrenia
Anxiety disorders, attention deficit/hyperactivity disorder (ADHD), autism spectrum
disorders, schizophrenia
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i kolejnosci wyrzynania, zatrzymanie zebow i transpozycja.
Ponadto stwierdza sie hipoplazje i hipomineralizacje szkliwa
oraz wieksza czesto$¢ wystepowania préchnicy, wynikajaca
z trudnosci w nauce szczotkowania, redukcji przeptywu
i zdolno$ci buforowych $liny oraz zwiekszonej ilosci bakte-
rii kariogennych S. mutans w §linie (3, 8).

Do postawienia diagnozy zespotu Di George’a konieczne
jest wykonanie badan genetycznych. Badaniem z wyboru
jest metoda FISH, ktéra moze by¢ réwniez wykorzystana
w okresie prenatalnym. Jej wada jest fakt, Ze nie wykrywa
mikrodelecji w niespecyficznym regionie chromosomu 22,
ktdére maja taka sama manifestacje fenotypowa. Doktadniej-
szym badaniem jest metoda PCR (1).

Zesp6t Di George’a moze zostac zdiagnozowany w réznym
wieku. Czesto przy niewielkiej liczbie objawéw pozostaje
niezdiagnozowany przez cate zycie. W zyciu ptodowym naj-
czesciej jest wykrywany, jezeli w badaniu ultrasonograficz-
nym zostanie zaobserwowana wada serca, nieprawidtowosci
grasicy, wady drég moczowych, wady cewy nerwowej, nie-
prawidtowosci budowy mézgu, wielowodzie czy rozszczep
podniebienia. Wskazane jest wtedy wykonanie badan prena-
talnych, ktére ujawniajg obecnos¢ mikrodelecji (1, 7).

U noworodkéw do wykonania badan genetycznych moga
sktoni¢ wada serca, nieprawidtowosci budowy podniebie-
nia, niedobor odpornosci, hipokalcemia i charakterystyczny
wyglad twarzy. Wraz ze wzrostem i rozwojem dodatkowo
moga sie ujawnic¢ trudnosci w nauce i zaburzenia wymowy,
takie jak nosowanie otwarte (1).

Wsrod dorostych pacjentéw wykonanie badan w kierunku
zespotu Di George’a moga sugerowac opdznienia rozwo-
jowe, choroby psychiczne, gtéwnie schizofrenia, wczesnie
pojawiajaca sie choroba Parkinsona oraz niedobdr para-
thormonu. Zdarza sie réwniez, Ze jest on wykrywany u ro-
dzicow dzieci z dziedziczng odmiang zespotu (1).

Pacjenci dotknieci zespotem Di George’a wymagaja wielo-
specjalistycznej opieki lekarskiej, w zaleznosci od stwierdzo-
nych objawoéw. Czesto konieczna jest réwniez opieka
psychologiczna lub tez psychiatryczna. Specjalisci, ktérzy moga
miec kontakt z pacjentami z tym zespotem genetycznym, w tym
lekarze ortodonci, powinni zna¢ fenotypowe cechy zespotu.
W przypadku niepostawienia diagnozy w wieku dzieciecym
moga oni zwroci¢ uwage pacjenta na obserwowane zaburze-
nia i skierowac go na badania genetyczne. Pozwoli to na obje-
cie chorego wtasciwym leczeniem i dziataniami profilaktycznymi.

Cel

Celem pracy byt opis przypadku pacjenta z zespotem Di
George’a, przyjetego do leczenia w Zaktadzie Ortodoncji
Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego. Zwrdcono uwage
na charakterystyczne manifestacje zaro6wno w obrebie czesSci
twarzowej czaszki, jak i innych uktadéw i narzadéw, ktére
mog3a sugerowac obecnos¢ tego zespotu i wskazywac na ce-
lowo$¢ wykonania badan genetycznych.

FORUM

that have the same phenotypic manifestation. PCR is a more
accurate test (1).

DiGeorge syndrome can be diagnosed at different ages.
If symptoms are few, it remains undiagnosed for the whole
life. In foetal life, it is most often detected if an ultrasound
examination reveals a heart defect, abnormalities of the
thymus, urinary tract, neural tube defects, brain structure
abnormalities, hydramnion or cleft palates. It is then rec-
ommended to perform prenatal tests which reveal the pres-
ence of a microdeletion (1, 7).

In newborn babies, genetic testing may be triggered by
a heart defect, palatal structure abnormalities, immunodefi-
ciency, hypocalcaemia and characteristic facial appearance. As
children grow and develop, learning difficulties and pronuncia-
tion disorders, such as rhinolalia aperta, may also appear (1).

Among adult patients, tests for DiGeorge syndrome may
be performed due to developmental retardation, mental ill-
nesses, mainly schizophrenia, early onset Parkinson's dis-
ease and parathormone deficiency. This syndrome may also
be detected in parents of children with a hereditary variant
of this syndrome (1).

Patients affected by DiGeorge syndrome require multi-
specialist medical care, depending on the symptoms ob-
served. Psychological or psychiatric care is also often
necessary. Medical specialists who may have contact with
patients with this genetic syndrome, including orthodon-
tists, should be familiar with phenotypic features of the syn-
drome. If a diagnosis is not made in childhood, they may
draw the patient's attention to observed disorders and refer
them for genetic testing. Consequently, the patient will re-
ceive appropriate treatment and preventive measures.

Aim

The aim of this paper was to describe a case of a male pa-
tient with DiGeorge syndrome, admitted to treatment at the
Department of Orthodontics, the Medical University of
Warsaw. We paid attention to characteristic manifestations
both within the facial skeleton and other systems and organs
that may suggest the presence of this syndrome and indi-
cate that genetic testing was recommended.

Case report

This patient was admitted to treatment at the Department
of Orthodontics, the Medical University of Warsaw, at the
age of 13 years because he was referred by an orthodontist
due to severe malocclusion and lack of response to previ-
ous treatment with a functional removable appliance. He is
a child from the first pregnancy, born naturally. The deliv-
ery was at 38 weeks of pregnancy, no complications. The
newborn’s Apgar score was 10. His weight was 2800 g, body
length - 51 cm. On the second day of life, a heart murmur was
detected, and echocardiography was performed, then on the
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Opis przypadku

Pacjent, przyjety do leczenia w Zaktadzie Ortodoncji War-
szawskiego Uniwersytetu Medycznego w wieku 13 lat, zostat
skierowany przez lekarza ortodonte z powodu znacznego
nasilenia wady zgryzu i braku odpowiedzi na dotychcza-
sowe leczenie aparatem zdejmowanym czynno$ciowym.
Jest dzieckiem z pierwszej cigzy, urodzonym sitami natury.
Pordd odbyt sie w 38 tygodniu cigzy, bez komplikacji. No-
worodek otrzymat 10 punktéw w skali Apgar. Waga wyno-
sita 2800 g, dtugos¢ ciata - 51 cm. W drugiej dobie zycia
wykryto szmery nad sercem i wykonano echo serca, nastep-
nie w czwartej dobie powtérzono badanie i skierowano pa-
cjenta do Centrum Zdrowia Dziecka. Rozpoznano wrodzong
wade serca pod postacia podwoéjnego odptywu z komory
prawej (zespotu DORV), hipoplazji pier$cienia zastawki
ptucnej, zastawkowego zwezenia tetnicy ptucnej, zwezenia
odejscia lewej tetnicy ptucnej. W siddmym miesigcu zycia
odbyt sie zabieg korekty wady serca.

Ponadto u pacjenta w wieku dzieciecym stwierdzono wodo-
nercze lewej nerki, hipoplazje lewego jadra, zaburzenia napiecia
miesniowego, skolioze, koslawos¢ lewej stopy, przepukline pa-
chwinowa. Mnogie objawy ze strony réznych narzadéw sktonity
lekarzy zajmujacych sie dzieckiem do wykonania badan gene-
tycznych. Po przeprowadzeniu testu FISH postawiono rozpo-
znanie zespotu podniebienno-twarzowo-sercowego w wieku 4
lat. Mutacja odpowiedzialna za ujawnienie sie zespotu pojawita
sie de novo. Pacjent nie ma rodzenstwa.

W wieku 3 lat dziecko przeszto zabieg usuniecia lewego
jadra i plastyki przepukliny pachwinowej, w wieku 8 lat -
zabieg usuniecia nerki i moczowodu lewego, w wieku 12 lat
- zabieg korekcji lewej stopy. Rodzice nie zauwazyli zwiek-
szonej liczby infekcji, wyniki laboratoryjnych badan liczby
biatych krwinek pozostawaty w granicach normy. Pacjent
byt szczepiony zgodnie z kalendarzem szczepien, bez powi-
ktan poszczepiennych, dodatkowo przyjat szczepienie prze-
ciw pneumokokom i ospie. Wyniki badan hormonalnych
i poziomu wapnia réwniez utrzymywaty sie w normie. Pa-
cjent na state suplementuje tran i preparaty witaminy D.

Wzrost i waga dziecka do 12 r.z. utrzymywaty sie ponizej
3. centyla. W chwili przyjecia do leczenia rodzice obserwo-
wali przyspieszenie wzrostu zwigzane z okresem dojrze-
wania. Wzrost w chwili badania wynosit 155 cm i znajdowat
sie na 25 centylu, waga wynosita 40 kg i plasowata sie miedzy
3 a 10 centylem. Rozw6j psychoruchowy byt w nieznacz-
nym stopniu zaburzony. Kontakt logiczny byt zachowany,
dziecko wykazywato postawy lekowe w kontakcie z otocze-
niem, miato tez nieznacznie zaburzona mowe. Stwierdzono
obnizone napiecie miesniowe, meczliwo$¢, niewielkie osta-
bienie sprawnosci wykonywania czynno$ci precyzyjnych.

Rozszczepu podniebienia nie stwierdzono, jednak ze
wzgledu na niewyrazng wymowe zasadne wydato sie do-
ktadne zbadanie struktur podniebienia. W wieku 4,5 roku,
po rozpoznaniu zespotu Di George’a, przeprowadzono sa-
nacje w znieczuleniu ogdélnym, z leczeniem zachowawczym
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fourth day, the examination was repeated and the patient was
referred to the Children's Health Centre. A congenital heart
defect was diagnosed; namely, double outlet right ventricle
(DORV), hypoplasia of the pulmonary valve ring, pulmonary
artery valvular stenosis, left pulmonary artery outlet stenosis.
In the seventh month of life, the heart defect was repaired.

In addition, in the childhood the patient was diagnosed
with left kidney hydronephrosis, left testicular hypoplasia,
muscular tension disorders, scoliosis, left valgus foot, ingui-
nal hernia. Due to multiple symptoms from various organs,
the doctors who were taking care of the child decided to per-
form genetic tests. After the FISH test had been performed,
the diagnosis of velocardiofacial syndrome was made at the
age of 4 years. The mutation responsible for this syndrome
appeared de novo. The patient has no siblings.

At the age of 3 years, the child underwent surgery to
remove the left testicle and plastic surgery for inguinal
hernia, at the age of 8 years - left kidney and ureter were
removed, at the age of 12 years he had left foot repair sur-
gery. His parents did not notice an increased number of in-
fections, the results of laboratory tests including white blood
cell count remained within normal limits. The patient re-
ceived vaccinations according to the vaccination calendar,
without post-vaccination complications, and additionally
received vaccinations against pneumococci and smallpox.
The results of hormone and calcium level tests were also
within the norm. The patient has constantly been taking
cod-liver oil and vitamin D supplements.

The child’s height and weight remained below the 3rd
percentile until the age of 12 years. At the time of admis-
sion to treatment, parents observed growth acceleration
associated with adolescence. At the time of the examina-
tion, the patient’s height was 155 cm and he was at the
25th percentile, his weight was 40 kg, namely between the
3rd and 10th percentile. His psychomotor development
was slightly disturbed. Logical contact was maintained,
the child showed anxiety in contact with the environment
and his speech was slightly disturbed. Lowered muscle
tension, fatigability, slight impairment of precision activi-
ties were demonstrated.

No cleft palate was found, but due to slurred speech it
seemed reasonable to examine the palatal structures thor-
oughly. At the age of 4.5 years, after the diagnosis of DiGeorge
syndrome, sanitation of the oral cavity was performed under
general anaesthesia, with conservative treatment of 11 teeth
and extraction of teeth 75 and 85 due to irreversible pulpi-
tis. The patient remains under constant dental care.

The family history of malocclusions was positive — a pos-
terior defect was present in the child’s mother and in her
family. A nasal breathing route was confirmed. Parafunc-
tions mentioned by the parents include nail biting, whereas
dysfunctions include lazy chewing. The patient remained
under the care of a speech therapist until the age of 10 years.
The parents do not report allergies or facial injuries.
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Rycina 1. Rysy twarzy: A - en face, B - w uSmiechu, C - z profilu.

Figure 1. Facial features: A - en face, B - smiling, C - profile.

11 zebdéw i ekstrakcjg zebéw 75 i 85 z powodu nieodwra-
calnego zapalenia miazgi. Pacjent pozostaje pod statg
opieka stomatologiczna.

Wywiad rodzinny w kierunku wad zgryzu byt pozytywny
- wada dotylna wystepowata u matki dziecka i w jej rodzi-
nie. Stwierdzono nosowy tor oddychania. Wymieniane przez
rodzicoéw parafunkcje to obgryzanie paznokci, a z dysfunk-
cji - leniwe zucie. Pacjent pozostawat pod opieka logopedy
do 10. roku zycia. Rodzice nie zgtaszaja alergii i urazéw
w obrebie twarzy.

W badaniu zewngtrzustnym zaobserwowano widoczne
wyrazne cechy dysmorfizmu twarzy. Czoto szerokie, oczy
rozstawione szeroko, szpary powiekowe skosne, szeroka
podstawa i nasada nosa, rozdwojony koniuszek nosa, wy-
datna okolica przysieczna, wargi wywiniete, odstajace uszy.
Symetria twarzy wzgledem ptaszczyzny strzatkowej byta
zachowana, brédka cofnieta na tylng granice pola biome-
trycznego, pogtebiona bruzda wargowo-brédkowa, wydtu-
zony dolny odcinek twarzy (Ryc. 1).

W badaniu wewnatrzustnym stwierdzono peine uzebie-
nie state z wyjatkiem zebow 35, 45 i trzecich zebow trzo-
nowych (Ryc. 2). Higiena jamy ustnej wymagata poprawy.
W badaniu zgryzu stwierdzono obustronnie II klasy Angle’a
i Il klasy ktowe, nagryz pionowy wynosi 7 mm, nagryz po-
ziomy 8 mm, zaznaczona protruzja zeba 11 oraz dolnych
siekaczy, zgryz przewieszony w obrebie zebéw przedtrzo-
nowych obustronnie. Cze$ciowy brak miejsca na zeby 35
i 45 zostat spowodowany mezjalizacja zebow 36 i 46 po
utracie zebéw mlecznych. Na podniebiennej powierzchni
korzenia zeba 11 widoczna byta recesja wynikajgca ze sta-
fego nagryzania na to miejsce zebem 41. Test czynno$ciowy
wysuwania zuchwy ujemny - nastepowato pogorszenie za-
réwno rysow twarzy, jak i warunkéw zgryzowych.

W analizie zdjecia pantomograficznego stwierdzono brak
miejsca dla wyrzynajgcych sie zebéw 35 i 45 oraz obecnos¢
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The extraoral examination showed visible features of
facial dysmorphism. Wide forehead, widely set eyes, slanted
palpebral fissures, wide nasal base and root, dimple in the
nasal tip, prominent incisal area, everted lips, prominent
ears. The facial symmetry in relation to the sagittal plane
was maintained, the chin retracted to the posterior border
of the biometric field, deep labiomental crease, elongated
lower part of the face (Fig. 1).

The intraoral examination showed full permanent denti-
tion except for teeth 35, 45 and third molars (Fig. 2). Hy-
giene of the oral cavity needed improvement. The occlusion
examination showed bilateral Angle's class Il and cuspid
class 11, the overbite was 7 mm, the overjet was 8 mm, marked
protrusion of tooth 11 and lower incisors, lingual bite oc-
clusion within premolars on both sides. Partial lack of space
for teeth 35 and 45 was caused by mesialisation of teeth 36
and 46 after the loss of deciduous teeth. On the palatal sur-
face of tooth 11 root, there was a recession resulting from
constant biting on this place with tooth 41. The functional
test of mandibular protrusion was negative - both facial
features and occlusal conditions deteriorated.

The analysis of a panoramic radiograph demonstrated
there was no space for teeth 35 and 45 undergoing eruption
and there were third molar tooth buds. The cephalometric
analysis showed skeletal class II (ANB = 9.3°, Wits = 13 mm),
posterior relation of maxillary-mandibular bases, the angle
of maxillary-mandibular bases within the norm (NS : ML =
35.7°), decreased interincisal angle (123.7°) (Fig. 3, 4).

Based on the examination, analysis of diagnostic models
and radiological documentation, the following diagnosis was
made: Skeletal class Il (morphological retroposition), intraorally:
complete distoclusion with protrusion of incisors, bilateral lin-
gual occlusion, compensatory elongation of incisors in the man-
dible with the mandibular alveolar part, partial lack of space for
teeth 35 and 45, traumatic occlusion in teeth 11 and 41.
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zawigzkow trzecich zebéw trzonowych. Analiza cefalome-
tryczna wykazata II klase szkieletowg (ANB = 9,3°, Wits =
13 mm), dotylna relacje podstaw szczek, kat podstaw szczek
w normie (NS : ML = 35,7°), zmniejszony kat miedzysieczny
(123,7°) (Ryc. 3, 4).

Na podstawie badania, analizy modeli diagnostycznych
i dokumentacji radiologicznej postawiono rozpoznanie: II
klasa szkieletowa (tytozuchwie morfologiczne), wewnatrz-
ustnie tytozgryz catkowity z protruzja siekaczy, zgryz prze-
wieszony obustronny, kompensacyjne wydtuzenie zebéw
siecznych w zuchwie wraz z czescig zebodotowg zuchwy,
czesciowy brak miejsca dla zebow 35 i 45, zgryz urazowy
w obrebie zebow 11 i 41.

Pacjent przed przyjeciem do Zaktadu Ortodoncji WUM byt
leczony ortodontycznie. Rodzice podaja, Ze mimo noszenia
aparatu blokowego do czynnosciowego leczenia tytozuchwia
nie nastgpita poprawa, dlatego ortodonta skierowat pacjenta
do ww. placowki. Plan leczenia ortodontycznego w chwili
obecnej obejmuje wyréwnanie dolnej ptaszczyzny zgryzu za
pomoca ptytki Nance’a, ze statg przednia ptaszczyzna nagry-
zowa poprzez intruzje kompensacyjnie wydtuzonych zebéw
siecznych dolnych oraz dystalizacje zebéw 36 i 46 i
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Rycina 2. Warunki wewnatrzustne pa-
cjenta. A - odcinek przedni, B - strona
prawa, C - strona lewa, D - gérny tuk
zebowy, E - dolny tuk zebowy.

Figure 2. Patient’s intraoral conditions:
A - anterior segment, B - right side, C
- left side, D - upper dental arch, E - lo-
wer dental arch.

The patient received orthodontic treatment before ad-
mission to the Department of Orthodontics, Medical Univer-
sity of Warsaw. His parents report that despite wearing
a block appliance for functional treatment of distoclusion
there was no improvement; therefore, an orthodontist re-
ferred the patient to the above-mentioned centre. The orth-
odontic treatment plan currently includes the alignment of
the lower occlusal plane with a Nance appliance, with a fixed
anterior occlusal plane through the intrusion of lower inci-
sors showing compensatory elongation and distalisation of
teeth 36 and 46, and restoration of space for teeth 35 and
45 via a lip bumper attached in rings to teeth 36 and 46. At
a later stage, after the patient has completed his growth,
multi-disciplinary orthodontic-surgical treatment is planned.

Discussion

DiGeorge syndrome is a genetic disorder that is associated
with abnormal development and functions of many organs.
According to various authors, the most frequently affected
systems and organs include the cardiovascular system
(75%), immune system (75%), palate (75%), endocrine
system (50-65%), digestive system (30%), urogenital
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Rycina 3. Zdjecie cefalometryczne boczne glowy pacjenta.

Figure 3. A cephalometric photograph of the patient’s
head.

odtworzenie miejsca dla zebdw 35 i 45 za pomocg aparatu lip
bumper zamocowanego w pierscieniach na zebach 36 i 46.
W dalszym etapie, po zakonczeniu przez pacjenta wzrostu,
planowane jest zespotowe leczenie ortodontyczno-chirurgiczne.

Dyskusja

Zesp6t Di George’a jest zaburzeniem genetycznym, ktore
wigze sie z zaburzeniem rozwoju i funkcji wielu narzgdéw.
Rézni autorzy wsrod najczesciej dotknietych uktadéw i na-
rzadow wymieniajg uktad sercowo-naczyniowy (75%), uktad
immunologiczny (75%), podniebienie (75%), uktad we-
wnatrzwydzielniczy (50-65%), uktad pokarmowy (30%),
uktad moczowo-piciowy (30%), uktad miesniowo-szkiele-
towy (19%). Ponadto u ponad 50% chorych stwierdza sie
dysmorfizm twarzy oraz zaburzenia rozwoju umystowego
i zdrowia psychicznego (25%) (1, 4, 6, 7).

W badaniu Fomin i Pastorino przeprowadzonym na grupie
14 pacjentéw u 86% stwierdzono wady serca, 78,5% wy-
kazywato dysmorfizm twarzy, u 64,3% stwierdzono mikro-
stomie, 57,2% miato defekt podniebienia, mikrogenie i niski
wzrost. Zaburzenia zebowe stwierdzono u 42,8%, hiperte-
loryzm u 35,8%, zeza u 21,5% badanych pacjentéw. Jeden
z 14 pacjentow mial koslawos¢ stopy. Potowa badanych
cierpiata na nawracajace infekcje, a 35,8% pacjentéw miato
zaburzenia gospodarki wapniowej (2).

Sposrod objawdw charakterystycznych dla zespotu Di Geo-
rge’a u pacjenta stwierdzono wade serca, wodonercze, hipo-
plazje lewego jadra, skolioze, koslawos¢ lewej stopy, przepukline
pachwinowag i opdéznienie wzrostu. Pacjent ma cechy dysmor-
fizmu twarzy, jednak nie sg one charakterystyczne dla opisy-
wanego zespotu, ponadto chtopiec wykazuje stabo zaznaczone
zaburzenia lekowe. Nie stwierdzono natomiast zaburzen we-
wnatrzwydzielniczych i zaburzen gospodarki wapniowej oraz
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Rycina 4. Zdjecie pantomograficzne pacjenta.

Figure 4. A panoramic radiograph of the patient.

system (30%), musculoskeletal system (19%). In addition,
more than 50% of patients show facial dysmorphism and
mental development and mental health disorders (25%)
(1,4,6,7).

In the study by Fomin and Pastorino performed in a group
of 14 patients, 86% had heart defects, 78.5% had facial dys-
morphism, 64.3% had microstomy, 57.2% had a palatal
defect, microgenia and short stature. Dental abnormalities
were found in 42.8%, hypertelorism in 35.8% and strabis-
mus in 21.5% of the examined patients. One patient in a group
of 14 patients had a valgus foot. Half of the patients suffered
from recurrent infections, and 35.8% of patients had cal-
cium metabolism disorders (2).

Among the symptoms characteristic for DiGeorge syn-
drome, the patient was diagnosed with a heart defect, hy-
dronephrosis, left testicular hypoplasia, scoliosis, left valgus
foot, inguinal hernia and growth retardation. The patient
shows features of facial dysmorphism; however, they are
not characteristic of the described syndrome. Moreover, the
boy shows poorly marked anxiety disorders. Nonetheless,
no endocrine disorders or calcium metabolism disorders or
weakened immunity were found. No palatal abnormalities
have been observed; however, rhinolalia aperta indicates
that further diagnostic tests are necessary.

In the Klingberg study, 67% of patients had class I occlu-
sion, 30% - class 11, and 3% - class III. In his study group,
Lewyllie recorded class Il occlusion in 60% of patients, while
in the remaining patients - class I occlusion (3, 9). A mutual
relation of molars is often a reflection of the mandibular po-
sition, which can be retracted in relation to the rest of the
face. According to Friedman, the cause of an abnormal pos-
terior mandibular position is not associated with its abnor-
mal morphology but with its position, resulting from flattened
cranial base and a posterior position of the articular fossa (5).
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obnizenia odpornosci. Nie znaleziono zaburzen budowy pod-
niebienia, jednak nosowanie otwarte wystepujace u pacjenta
wskazuje na konieczno$¢ pogtebienia diagnostyki.

W badaniu Klingberga u 67% pacjentéw stwierdzono
okluzje klasy I, u 30% - klasy I, a u 3% - klasy III. Z kolei
Lewyllie w swojej grupie badawczej zanotowat okluzje klasy
II u 60% pacjentéw, u pozostatych - okluzje klasy I (3, 9).
Wzajemna relacja zebow trzonowych jest czesto odbiciem
pozycji zuchwy, ktéra moze by¢ cofnieta w stosunku do
reszty twarzy. Friedman jako przyczyne nieprawidtowej,
dotylnej pozycji zuchwy podaje nie zaburzenia w jej mor-
fologii, ale w potozeniu, wynikajace ze sptaszczenia pod-
stawy czaszki i dotylnego potozenia dotka stawowego (5).

U pacjenta stwierdzono szkieletowa wade zgryzu klasy II,
w rysach twarzy wyraznie zaznaczone cofniecie brodki za pole
biometryczne, wewnatrzustnie - Il klase Angle’a i ktowg obu-
stronnie. Kat podstawy czaszki NSBa byt zwiekszony i wynosit
147,9°, przy normie 131 +/-4,5°, co pokrywa sie z wynikami
badan Friedmana (5). Wéréd innych probleméw stomatolo-
gicznych nalezy zauwazy¢ niewystarczajacg higiene jamy ustnej,
ktéra skutkowata konieczno$cig usuniecia zebow 75 i 85
w wieku 4 lat oraz leczenia wielu ubytkéw prochnicowych.

Pacjenci dotknieci zespotem maja problemy w nauce
szczotkowania wynikajace z trudnos$ci poznawczych. Po-
nadto czeste choroby i hospitalizacje sprzyjajg spozywa-
niu pokarméw wysokoenergetycznych zawierajgcych duze
ilo$ci weglowodan6éw, natomiast utrudniajg utrzymanie
nalezytej higieny jamy ustnej. Choroby przebyte w okresie
dzieciecym majg wplyw na mineralizacje zebéw statych.
Wszystkie te czynniki, potgczone z obnizonymi zdolno-
$ciami buforowymi $liny i wieksza ilo$cig bakterii kario-
gennych w $linie, wptywaja na zwiekszong czestos¢
wystepowania préchnicy. Nalezy jednak zwréci¢ uwage
opiekunéw na dotozenie wszelkich staran, aby utrzymac
stan jamy ustnej w jak najlepszej kondycji, poniewaz in-
fekcje zebopochodne mogg prowadzi¢ do powaznych po-
wiktan u pacjentéw z wadami serca. Ponadto wszelkie
zabiegi z naruszeniem ciggtosci tkanek lub zwigzane z le-
czeniem endodontycznym w ich przypadku powinny od-
bywac sie w ostonie antybiotykowej (8).

Klingberg w swoim badaniu w$réd zaburzen zebowych
u pacjentéw z zespotem Di George’a wymienia réwniez nie-
prawidtowosci ksztattu, liczby i wyrzynania zebow oraz hi-
poplazje i hipomineralizacje zeboéw (9). Czestosc¢
wystepowania hipodoncji w tej grupie pacjentéw szacuje
sie na 15-23% (9, 10, 11). U naszego pacjenta nie stwier-
dzono takich nieprawidtowosci zebowych.

Diagnoza zespotu Di George’a najczesciej bywa stawiana
po urodzeniu lub w wieku dzieciecym na podstawie obja-
woéw ze strony licznych narzadéw. Czasem jednak zespét
pozostaje niewykryty przez dtugie lata, co niekorzystnie
wptywa na rokowanie odnosnie jakosci i dtugosci zycia.
Wczesne postawienie diagnozy pozwala na objecie pacjen-
téw odpowiednim leczeniem i zastosowanie dziatan
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The patient was found to have skeletal class Il malocclu-
sion, facial features showed clearly marked retraction of the
chin behind the biometric field, the intraoral examination
showed Angle’s class Il and cuspid class on both sides. The
cranial base angle, NSBa was increased to 147.9°, with the
reference range 131 +/-4.5°, and it complies with the Fried-
man study results (5). Among other dental problems, insuf-
ficient oral hygiene should be mentioned. Therefore it was
necessary to remove teeth 75 and 85 at the age of 4 years
and to treat many carious defects.

Patients affected by this syndrome have problems in learn-
ing how to brush their teeth due to cognitive difficulties.
Moreover, frequent diseases and hospitalisations promote
the consumption of high-energy foods with high levels of
carbohydrates, and at the same time they make it difficult
to maintain proper oral hygiene. Diseases suffered during
childhood have an impact on mineralisation of permanent
teeth. All these factors, combined with reduced salivary
buffer capacity and more cariogenic bacteria in saliva, result
in an increased incidence of caries. However, caregivers
should pay attention to make every effort to keep their child’s
oral cavity in the best possible condition, as dental infec-
tions may lead to serious complications in patients with
heart defects. In addition, any procedure involving tissue
discontinuity or endodontic treatment should be provided
under antibiotic cover in their cases (8).

The Klingberg study regarding dental abnormalities in pa-
tients with DiGeorge syndrome also mentions abnormalities
in tooth shape, number and eruption as well as teeth hypo-
plasia and hypomineralisation (9). The incidence of hypodon-
tia in this group of patients is estimated at 15-23% (9, 10,
11). Our patient did not have such dental abnormalities.

The diagnosis of DiGeorge syndrome is most often made
at birth or in childhood based on symptoms associated with
multiple organs. However, sometimes the syndrome remains
undetected for many years, and it has a negative impact on
the prognosis in terms of quality and life expectancy. An
early diagnosis allows for appropriate treatment of patients
and the use of preventive measures. Many doctors who treat
a child with multiple symptoms have an opportunity to refer
such a patient to genetic testing (12).

The average life expectancy of patients with the syndrome
is about 46 years. Congenital heart defects are the main cause
of early death. Treatment of their consequences usually takes
a lifetime, but it significantly improves the quality of life.
Cancer is the third most common cause of death, and these
patients are more susceptible to cancer due to immune defi-
ciencies. This indicates it is necessary to conduct screening
tests for early detection of a neoplastic focus (12).

A phenotype similar to DiGeorge syndrome is also ob-
served in patients with other syndromes and diseases, in-
cluding children of mothers with gestational diabetes,
children whose mothers were exposed to retinoic acid, pa-
tients with a mutation in the CHD7 or T-box 1 gene and with
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profilaktycznych. Okazje do skierowania pacjenta na bada-
nia genetyczne ma wielu lekarzy, z ktérymi dziecko z mno-
gimi objawami ma kontakt (12).

Srednia dtugo$é zycia pacjentéw z zespotem wynosi ok.
46 lat. Gtéwna przyczyng wczesnych zgondw sg wrodzone
wady serca. Leczenie ich skutkdw trwa najczesciej cate zycie,
ale znaczaco poprawia jego jako$¢. Trzecig najczestszg przy-
czyna zgondw sg nowotwory, na ktore ci pacjenci sg bardziej
podatni ze wzgledu na defekt uktadu immunologicznego.
Wskazuje to na potrzebe prowadzenia badan przesiewowych
w celu wezesnego wykrycia ogniska nowotworowego (12).

Fenotyp zblizony do zespotu Di George’a wykazujg row-
niez pacjenci z innymi zespotami i chorobami, m.in. dzieci
matek z cukrzyca cigzowa, dzieci, ktorych matki byty eks-
ponowane na kwas retinowy, pacjenci z mutacjg w genie
CHD7 lub T-box 1 oraz z innymi delecjami chromosomo-
wymi. W celu prawidtowego leczenia pacjenta konieczne
jest ustalenie zZrédta zaburzen (4).

Podsumowanie

W artykule zwrécono uwage na charakterystyczne cechy fe-
notypowe zespotu Di George’a. Dotycza one réznych uktadow
i narzadéw, m.in. uktadu sercowo-naczyniowego, immuno-
logicznego, wewnatrzwydzielniczego, stomatognatycznego.
Dzieki znajomosci objawéw zespotu przez lekarzy réznych
specjalnosci, m.in. ortodontéw, mozliwe bedzie wczesne po-
stawienie rozpoznania, a co za tym idzie odpowiednie lecze-
nie tych pacjentéw. Wptynie to na poprawe jakosci i dtugosci
ich zycia.
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