LA SINDROME

La Sindrome 22q es un desordre genetic causat
per la delecio d'un petit segment del cromosoma 22.

Te una prevalenca d” 1:3000-4000 i tambe es conegut
com a Sindrome DiGeorge, CATCH 22, delecio 22q11.2,
Shprintzen, Sindrome Velocardiofacial (VCFS), Optiz

0 Anomalia Conotruncal Facial.
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DIAGNOSTIC

La Sindrome es diagnostica mitjancant un analisi de
sang anomenat FISH (hibridacié fixa in situ) que
determina si existeix l'absencia de la regio del
cromosoma 22. Mitjancant MLPA (muttiplex
ligation-dependent probe amplification),s analitzen
guantitats minimes d'ADN que permeten deteccions
molt petites.

CARACTERISTIQUES + COMUNES

La Sindrome presenta mes de 180 anomalies, altament

variables entre les persones afectades, aixi com la
severitat amb la qual apareixen als individus.

Els principals signes | simptomes que poden orientar
cap a una Sindrome de la delecio 22q son:

- Anomalies cardiaques: comunicacio interventricular o
Interauricular, Tetralogia de Fallot, estenosi pulmonar.

- Funcio immune suprimida.

- Anomalies del paladar: fissura submucosa,
freqiientment no visible a l'observar la cavitat oral.

- Caracteristiques d'aparenca facial: rostre allargat.

punta del nas i pont nasal prominents, ulls «ametllats»,

orelles petites, ...
- Dits conics 1 llargs.

- Problemes d'alimentacié a la infancia: regurgitacio,
disfagia, ...

- Infeccions de l'oida mitjana.
- Infecciones respiratories agudes I cronigues.
- Hipotonia muscular generalitzada.

- Retard en el creixement | desenvolupament de la parla
| del llenguatge.

CARACTERISTIQUES + COMUNES

- Hipernasalitat de la parla.

- Problemes dentals (deficiencia severa d esmalt,
propensio a caries, ...

- Dolor d'extremitats inferiors (cames I peus).
- Dificultats en l'aprenentatge.

- Trastorns psicologics I psiquiatrics.

- Anomalies en el ronyo.

- Hernies umbilicals I inguinals.

HERENCIA

La majoria de casos de la Sindrome 22q son “de novo’,
deguts a una nova mutacio.

S un progenitor presenta la delecio existeix un 307
de possibilitats de traspassar-la als fills.

TRACTAMENT

No hi ha un tractament especific per la Sindrome 22g,
s han de tractar les patologies que sorgeixin a cada
Individu.

Pot trobar més informacié a la pagina web de
['Associacio aixi com a les xarxes socials
(Facebook, Twitter i Instagram).



