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» Homme de 35 ans, hospitalise pour
rhumatisme psoriasique evoluant depuis 10
ans.

» Bilan pré MTX et introduction de MTX.
» ATCD:

> Fente labiale opérée

Chirurgie d’une aplasie de 'oreille
> Fente vélo palatine opérée

> Retard mental modéreé

> Infections dans |I'enfance
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» Clinique:

> Retard mental modére

- Lésions cutanées de psoriasis en plaque (30% de la
Surface Corporelle)

» Arthralgies d’horaire inflammatoire
- Dysmorphie faciale
- Crampes et paresthésies fréquentes










» Biologie:

« Calcémie corrigée:1,1 5mmol/l

> Bilan hypocalcémie:
« Calciurie: 0,3mmol/24h (1)
* Phosphorémie: 2,28 (1)
« PTH: 1 pg/ml{4)}norme: 10a65pg/ml)
* Vitamine D: 16 ({)
+ Mg: 0,67 (=)
+ Fonction rénale normale
+ Pas de malabsorption

+ Donc Hypocalcémie sévere liée a une
hvpoparathyroidie primaire
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Au total...

» Dysmorphie faciale avec atteinte ORL
» Retard mental
» Nombreuses infections dans |I'enfance

» Hypocalcemie sévere par hypoparathyroidie
(retrouvee egalement dans le carnet de sante)




» Suspicion de syndrome de DiGeorges:
recherche de microdélétion 22q11: positive




Hypocalcemie et affections
dermatologiques

» Ichtyose

» Atteinte des phaneres: chute des cheveux, ongles
cassants

» Eczéma
» Hyperpigmentation

» Impétigo herpéetiforme: forme exceptionnelle de
pustulose exanthématique amicrobienne
gravidique avec hypocalcémie

» Pustulose amicrobienne

» Psoriasis pustuleux généralisé érythrodermique:
hypocalcémie non exceptionnelle




SYNDROME DE DI GEORGE

» 1/5000
» Microdeletion 22qg11

» Méethode de diagnostique / hybridation in situ
(FISH) par des sondes moleculaires

» Dans 20% des cas , cas familiaux avec
transmission autosomique dominante

» Dans 80%, mutation de novo
» Mais mosaicisme germinal
» Expression variable




SYNDROME DE DI GEORGE

» Baisse de I'immunité (75%),par hypoplasie du
thymus

» Hypocalcémie (50%) par hypoplasie des PTH

» Cardiopathie congeénitale (75%): Fallot,
interruption de I'arche aortique, CIV..

» Dysmorphie faciale: oreille petite et carree,
hez pointe bulbeuse, hypoplasie des ailes,
veux petits et en amande, partie moyenne
aplatie




» Atteinte ORL: 80 a 100%
> Fente labiale
> Insuffisance vélopharyngée
> Luette bifide
- Otites chroniques/surdité de transmission
> Nutrition difficile avec régurgitation

» Affections auto immunes (polyarthrite
rhumatoide, maladie coeliaque)

» Retard mental leger a modeére

» Profil psychologique: schizophrénie

» Autres: scoliose, atteinte rénale, atteinte

- atteinte dentaire
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Svyndrome de Di-George
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Intéret du diagnostic

» Bilan immunitaire +/-remise en cause de
certains vaccins

» Prise en charge cardio avec chirurgie,
prevention de l'endocardite infectieuse

» Prise en charge précoce ORL et par un
orthophoniste

» Nutrition adaptee

» Enseignement spécialiseé

» Echographie rénale, radio thoracique
» Conseil genetique

BBingaostic prénatal




