Jak rostou deti
se syndromem DiGeorge ?




Angelo DiGeorge

* Narodil se 15. dubna 1921 ve Filadelfii
» Studium mediciny ukondil v roce 1946
na Temple University ve Filadelfii

» 1947-1949 slouzil jako vojensky |ekar americké armady
v Linci v Rakousku

* VV roce 1953 zacal pracovat na Pediatricke klinice
|ékarske fakulty Temple University

Byl zakladajicim Clenem a prezidentem (1983-4)
americké Lawson-Wilkinsovy spoleCnosti detske
endokrinologie

« Zemrel ve Filadelfii 11. fijna 2009 ve veku 88 let



* PUvodni popis syndromu vznikl béhem diskuse
na imunologickem symposiu v roce 1965
(Cooper et al, J Pediat, 1965)

* DiGeorge uverejnil formalni zpravu o syndromu
o 3 roky pozdeji (Birth Defects Orig Art Ser,
1968)
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Rust a rustovy hormon
u deti se syndromem DiGeorge

 Weinzimer et al. Nedostatek rustového hormonu u déti s
deleci 22911.2: Fenotyp se rozsiruje. Pediatrics, 1998.
Malo ristového hormonu u 4 z 95 déti

« Brauner et al. Funkce pfistitnych télisek s rust u syndromu
s deleci 22911.2. J Pediat, 2000. Opozdéni rustu pred
narozenim u 26 %, index télesné hmotnosti pod -2SD u
23 %, IGF-I pod -2SD u 37 %. Maly vzrust je dusledkem
opozdéni rustu v déloze, podvahy a chybéni rustového
hormonu

« Choi et al. Endokrinni projevy u syndromu mikrodelece
chromozomu 229g11.2. Horm Res, 2005. Vyska 10 z 61
déeti pod 3. percentilem, ale u 9 z 10 normalni IGF-I

« Zatim zadné zpravy o IéCeni rustovym hormonem



18 déti se syndromem DiGeoige
Prumérny vék 9,2 roku

Davka rustového hormonu 0,30 mg/kg/den



Rustova rychlost pred Iécbou a béhem
prvniho roku lé¢eni ristovym hormonem
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DiGeorge



Zmena vysky za 1. rok
|é€eni rustovym hormonem

0.22 0.60 0.48
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» U deti se syndromem DiGeorge je
ucCinek léCby rustovym hormonem
srovnatelny s jeho béznymi indikacemi
v detskem veku



