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MISDIAGNOSTICATE IN

PAZIENTE AFFETTO DA SINDROME DI DIGEORGE

Filippucci L., Faleburle A, Cerasari AZ Russo A Sanesi L2 Scalera G.B.3, Vaudo G2

La Sindrome di DiGeorge ¢ una rara
malattia dovuta alla perdita o delezione
di una porzione del cromosoma 22
(22q11.2).

Questo caso ha lo scopo di sottolineare
che nei quadri sindromici, pur in
assenza di sintomi o di segni clinici
ed elettrocardiografici  riferibili a
cardiopatia, € necessaria un’attenzione
particolare con esami di secondo livello
al fine di escludere una cardiopatia
strutturale che, potrebbe essere silente
ma costituire una controindicazione
allo svolgimento di certi tipi di attivita
sportiva.

La sindrome da delezione del
cromosoma 22 ¢ una delle patologie da
delezione piu frequentemente riscontrate
nella popolazione generale.

Si stima infatti che I'incidenza oscilli tra
1:6000 e 1:2000 nati vivi. Nell’80% dei
casi la trasmissione & sporadica, mentre
in una minoranza dei casi la trasmissione
avviene per via autosomica dominante.

Clinicamente tale patologia si manifesta
con ipo-aplasia del timo e delle
ghiandole paratiroidi con conseguenti
manifestazioni cliniche quali infezioni
ricorrenti per deficit del sistema
immunitario, ipocalcemia e convulsioni
neonatali a cui si aggiungono anomalie
a carico dell’apparato cardiovascolare e
tipiche caratteristiche cranio-facciali .
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Giunge alla nostra attenzione

paziente di sesso femminile di anni 13, inviataci per
effettuare una valutazione cardiologica di routine in
previsione dell’inizio dell’attivita sportiva.

La sua anamnesi cardiologica descriveva un difetto
interatriale ed interventricolare dilieve entita, risoltisi
poi spontaneamente.

I controllisuccessividurantele varie fasi dello sviluppo
erano risultati negativi per patologie cardiovascolari.

All'esame obiettivo era apprezzabile solamente un
soffio sistolico, intensita 1/6, in regione precordiale,
privo di irradiazione.

La nostra valutazione ecocardiografica evidenziava
una valvola aortica dismorfica con parziale fusione
periferica del lembo coronarico sinistro con il destro,
funzionalmente bicuspide, tuttavia non complicata
da vizi valvolari.
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Veniva inoltre evidenziata la presenza di “cross
pulmonary arteries”, ovvero di una origine dei rami
polmonari destro e sinistro dalle porzioni opposte
del tronco polmonare e veniva inoltre rilevata una
accelerazione del flusso a livello dell’istmo aortico
con picco di circa 2 m/s e sospetto di arco aortico
destroposto.

Si richiedeva pertanto un’angio-RMN per lo studio
dell’aorta, anche al fine di escludere un’eventuale
coartazione della stessa, condizione frequentemente
associata sia alla sindrome che alla bicuspidia /.

La RMN confermava la destroposizione dell’arco e
I’assenza di coartazione.

FIG. 1,2 - L'INDAGINE CON ANGIO-RMN MOSTRA, IN SEZIONE SAGITTALE, LA DESTROPOSIZIONE

AORTICA CONSENSUALMENTE ALLA LOCALIZZAZIONE EPATICA
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Un’attenta indagine cardiologica
si rende sempre necessaria in tutti i pazienti, in modo
particolare nei quadri sindromici e tantopiu in vista
della concessione di idoneita sportiva agonistica.

Nel 75% dei pazientiaffettidaS. di DiGeorge ¢ presente
difetto tronco-conale che, insieme all’ipocalcemia,
puo rappresentare il quadro d’esordio.

Tra tali difetti vengono evidenziate con maggior
frequenza: interruzione dell’arco aortico, persistenza
del tronco arterioso, tetralogia di Fallot, atresia della
polmonare con difetto interventricolare ed anomalie
a carico della valvola aortica e dell’arco come nel caso
in questione.

Queste anomalie possono causare compressione
tracheobronchiale ed esofagea e quadri anomali di
flusso ematico® ) /,

La divisione chirurgica dell’anello vascolare ¢ indicata
in ogni paziente che presenti sintomi da compressione
delle vie aeree o digestive(®.

Da quanto esposto si evince che una diagnosi
tempestiva ed il trattamento precoce di queste
anomalie congenite puo salvare la vita dei pazienti o
quantomeno garantire agli stessi una qualita di vita
soddisfacente.

FIG. 3 - VISIONE DELL’'ARCO AORTICO IN SEZIONE
TRASVERSALE
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