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.. Monosomia 21
Orpha number: ORPHA574

STRESZCZENIE
Definicja choroby:

Monosomia 21 to anomalia chromosomowa charakteryzujgca sie utratg zmiennej czesci ramienia
dtugiego chromosomu 21, ktéra prowadzi do zwiekszenia ryzyka wystapienia wad wrodzonych,
opdznienia w rozwoju i niepetnosprawnosci intelektualne;.

Epidemiologia:

Monosomia 21 to bardzo rzadka choroba, a w literaturze opisano mniej niz 50 przypadkow. Catkowita
monosomia 21 prawdopodobnie jest Smiertelna.

Obraz kliniczny:

Stopien nasilenia objawow zalezy od umiejscowienia oraz wielkosci utraconego obszaru. Generalnie
delecje blizsze i dalsze prowadzg do tagodniejszego fenotypu ( kilka cech dysmorficznych lub wad
wrodzonych oraz fagodna do umiarkowanej niepetnosprawnos¢ intelektualna), natomiast delecje
obejmujace prazek 21922 majg wptyw na ciezszy fenotyp.

W takich przypadkach najczestsze objawy kliniczne to prenatalne i postnatalne opdznienie wzrostu,
matogtowie, wydatna potylica oraz dysmorfia twarzy charakteryzujaca sie skierowanymi ku gérze lub w dét
szparami powiekowymi, wydatna nasada nosa i szerokie nozdrza oraz duze uszy. Czesto wystepujg
wady wrodzone, ktore obejmujg wady strukturalne moézgu (atrofia mézgu, dysplazja kory, dysgenezja
ciata modzelowatego) oraz wady serca (przetrwaty przewdd tetniczy, defekty przegrody). Czesto
wystepuje ciezka niepetnosprawnosé intelektualna. Moze wystepowac sztywno$¢ stawdw i przykurcze.
Czesto wystepuje nieprawidtowe napiecie miesniowe, infekcje uktadu oddechowego oraz napady
padaczkowe. Odnotowano specyficzne choroby krwi (trombocytopenia, mielodysplazja).

Etiologia:

Choroba spowodowana jest utratg zmiennych fragmentéw dtugiego ramienia 21 chromosomu. Czesciowe
delecje 21q sq interstycjalne lub terminalne. Pojawiajg sie <de novo> lub jako wynik zmian rodzicielskich.
Monosomia spowodowana nieprawidtowg segregacjg podczas rodzicielskich podziatow komérkowych
najczesciej skutkuje zaburzeniami rownowagi w materiale genetycznym, ktéry dodatkowo wptywa na
fenotyp. Niektére przypadki spowodowane sg aberracja, polegajaca na utworzeniu tzw. pierscieniowego
chromosomu 21.

Metody diagnostyczne:

Rozpoznanie opiera sie na objawach klinicznych, ktére dajg podstawy do badania kariotypu
(chromosomow). W zaleznosci od wielko$ci, czesciowe delecje 21q moga zosta¢ zdiagnozowane za
pomoca klasycznego lub molekularnego badania kariotypu. Techniki molekularne sg niezbedne dla
szczego6towej charakterystyki deleciji.

Diagnostyka prenatalna:

Diagnostyka prenatalna delecji 21q jest mozliwa dzieki amniocentezie lub biopsji kosméwki i analizie
cytogenetycznej.

Poradnictwo genetyczne:
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Ryzyko urodzenia nastepnego chorego dziecka jest wieksze, jesli u jednego z rodzicow wystepujg amiany
chromosomowe.

Leczenie:
Wymagana jest opieka wielospecjalistyczna, pediatry oraz odpowiednich specjalistéw. Korzysci przynosi

wczesnie podjeta terapia wspomagajgca rozwdéj ogolny. Fizjoterapia moze by¢ wazna dla poprawy
napiecia miesniowego i ruchomosci stawow.

Rokowanie:

Rokowanie zalezy od rozmiaru i lokalizacji delecji. Jest zte jesli delecja obejmuje prazek 21922, zalezy od
stopnia zaawansowania wad wrodzonych.

Recenzent-ekspert:

Dr C. Turleau

Aktualizacja: Styczen 2012
Ttumaczenie: Maj 2012

Streszczenie to zostato przettumaczone dzieki wsparciu finansowemu UE ,Development of the
European portal of rare diseases and orphan drugs — Orphanet Europe”

Ten dokument jest prezentowany wytgcznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie moga zastagpi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow
i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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