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Przedstawiamy przypadek 6-letniej dziewczynki z objawami opdznienia rozwoju psychoruchowego, uogdlniong hipoto-
niq oraz cechami dysmorfii. U dziecka w standardowym badaniu kariotypu stwierdzono delecje terminalnej czesci dtugie-
go ramienia chromosomu 22. Analiza, wykonana za pomocq techniki FISH z wykorzystaniem sondy N85A3, potwierdzita
delecje w regionie 22q13.3. Zespdt delecji 22q13 nalezy do klinicznie rozpoznawalnych jednostek chorobowych.

Stowa kluczowe: delecja 22q13, hipotonia, FISH, sonda N85A3

We report a case of 6-years-old girl with delayed psychomotor development, generalized hypotonia and dysmorphic fe-
atures. We identified deletion of the terminal region of chromosome 22 by routine chromosome analysis. FISH studies
performed with the use of N85A3 probe confirm the deletion of chromosome 22 at band q13.3. Deletion 22q13 syndrome
represents a clinically recognizable entity.
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Zesp()i delecji 22q13.3, okreslany rowniez mianem
zespotu Phelan i McDermid, jest jednym z rozpo-
znawalnych Kklinicznie zespotéw delecji/mikrodelecji
regionéw telomerowych badz subtelomerowych chro-
mosomoéw [1-14]. Zesp6l ten, obok m.in. zespotu de-
lecji 22q11.2, jest jedna z najlepiej poznanych jedno-
stek chorobowych zwiazanych z chromosomem 22 [1,
2]. Po raz pierwszy zaburzenie to opisali WATT i wsp.
w 1985 1. [3]. Od tego czasu zostato opublikowanych
ok. 80 przypadkéw [4, 5]. Obraz kliniczny choroby
jest na tyle charakterystyczny, ze mozliwe jest jego
rozpoznanie juz na podstawie zebranego wywiadu
rodzinnego oraz przeprowadzonego badania przed-
miotowego. Charakterystyka kliniczna zespotu delecji
22q13 obejmuje (tab. 1): ogdlne op6znienie rozwoju
psychoruchowego, hipotonie, brak badZ op6znienie
rozwoju mowy, niewielka dysmorfie twarzoczaszki
oraz anomalie dloni [1-14]. U niektérych pacjentow,
w przeciwienstwie do innych zespoloéw delecji, obser-
wuje si¢ nadmierny wzrost [6]. Dzieci z zespotem de-
lecji 22q13 wykazujg zaburzenia zachowania z kregu
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autyzmu [7]. Wystapienie objawéw neurologicznych
choroby uwarunkowane jest najprawdopodobniej
utrata lub przerwaniem ciagltosci genu ProSAP2/
SHANKS3 [2].

Metody wykorzystywane do wykrywania delecji
22q13 to badanie cytogenetyczne oraz FISH, czyli flu-
orescencyjna hybrydyzacja in situ. Klasyczne badanie
cytogenetyczne daje mozliwos¢ identyfikacji przypad-
koéw zespotu uwarunkowanych widoczng w mikro-
skopie §wietlnym delecja, obejmujaca dystalny obszar
chromosomu 22q. Natomiast badanie technika FISH,
przez zastosowanie swoistej sondy, umozliwia doktad-
ng ocene badanego fragmentu na tym chromosomie.

W niniejszej pracy przedstawiono opis kliniczny
6-letniej dziewczynki z zespotem Phelan i McDermid
wraz z oméwieniem zastosowanych metod diagno-
stycznych i terapig.

Opis przypadku
Dziecko, obecnie szescioletnia dziewczynka, zo-
stalo skierowane do Poradni Genetycznej w wieku 2
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( 1)
Objaw Czestos¢ Opisywany pacjent
Fenotyp
Hipotonia 97% +
Prawidtowy lub nadmierny wzrost 95% +
Cienkie, dysplastyczne paznokcie 78% +
Duze, migsiste dtonie 68% +
Duze, dysplastyczne uszy 65% +
Mata zuchwa 62% +
Molichocefalia < 50% +
Ptoza <50% +
Zaburzenia zachowania
Iucie 70% +
Cechy autystyczne 55%
Zwigkszona tolerancja na bél 86% +
Tendencja do przegrzewania/brak pocenia 51%
Drgawki <50% -
& Oczoplas <50% - J
Tabela 1.

Zestawienie objawow klinicznych zespotu delecji 22q13 (na podstawie http://www.22q13.org/medical/
characteristics.html) oraz cechy stwierdzone w prezentowanym przypadku

Table 1.

Features of 22q13 deletion (from http://www.22q13.0org/medical/characteristics.html) and features of presen-

ted case

lat z powodu op6znionego rozwoju psychoruchowe-
g0, hipotonii oraz drobnych cech dysmorfii.

1. Ciaza, porod i okres okoloporodowy

Dziewczynka urodzona z cigzy I, porodu I, zdro-
wych, mlodych (matka - 26 lat, ojciec — 31 lat),
niespokrewnionych rodzicéw. Rodowod rodzinny
nieobcigzony. Od 6 miesigca cigza zagrozona przed-
wczesnym porodem z powodu nadmiernej czynnosci
skurczowej macicy. Fizjologiczny pordd odbyt sie¢ w
36 tyg. cigzy.

Stan noworodka z waga 2150 g, diugoscia 47 cm,
obwodem gtowy 32 cm, oceniono na 9 pkt w skali
Apgar. Od pierwszej doby zycia u dziecka obserwo-
wano obnizone napiecie mieSniowe, sennos¢ oraz sta-
by odruch ssania. Do 7 doby zycia dziewczynka byta
zywiona parenteralnie z powodu masywnych ulewan
po kazdorazowej probie karmienia. Dziecko samo nie
regulowalo ilosci i czgstosci karmien, dlatego tez kon-
trolowano ilo$¢ podawanego pokarmu.

Do trzeciego miesigca zycia u dziewczynki obser-
wowano podwyzszony poziom bilirubiny catkowitej w
granicach 19 mg/dl. Wdrozone leczenie — fototerapia
oraz farmakoterapia (luminal) nie wplynelo istotnie
na poziomy bilirubiny i stan kliniczny pacjenta. Zna-

czacy spadek poziomu bilirubiny uzyskano dopiero po
odstawieniu karmienia piersia.

2. Rozw6j

2a. Rozw6j ruchowy

Rozw6j psychoruchowy dziecka przebiega =z
ogromnym op6znieniem. Od trzeciego miesigca zycia
rozwoj stymulowano rehabilitujac dziewczynke meto-
da Bobathow. W tym czasie dziecko nie sygnalizowato
podstawowych potrzeb zyciowych, nie wykazywalo
checi jedzenia, a w czasie karmienia — krztusilo sig.
W 12 miesigcu zycia probowano usprawnia¢ rozwoj
wprowadzajac dodatkowo do rehabilitacji metode
Vojty. Ze wzgledu na brak efektéw, po 2 miesigcach
zaniechano tej metody, stosujac dalej metode Boba-
thow i metode Integracji Sensorycznej. W 21 miesigcu
zycia dziecko zaczeto samodzielnie siedziec i od tego
czasu nastgpita powolna progresja w rozwoju: w wie-
ku 4 lat dziewczynka zaczeta chodzi¢ prowadzona za
reke, w wieku 6 lat zaczela chodzi¢ samodzielnie.

2b. Mowa

Od pierwszego roku zycia obserwowano gaworze-
nie. Okoto 1 roku, wedtug relacji matki, pojawily sie
pierwsze slowa: ,mama”,  tata”. Jednak od tego wie-
ku obserwuje sie catkowity regres rozwoju mowy.
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