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Introducgao: A sindrome de delecao do cromossomo 22q11.2, mais conhecida como
sindrome DiGeorge, envolve defeitos nas células T e é a sindrome de microdelecao mais
comum entre humanos. Caracterizada por demonstrar falhas no sistema imunoldgico, o
portador da sindrome pode ter a auséncia parcial ou completa do timo, potencializando a
suscetibilidade a infecgOes e doencgas autoimunes, além de cardiopatias congénitas e
hipoparatireoidismo. Por se tratar de disfungoes nas células T, a representagao clinica da
doenca ¢ diversa quanto as manifestagdes imunologicas, podendo acarretar em variadas
consequéncias sistémicas. Objetivo: Compreender as repercussoes sistémicas da
sindrome DiGeorge e suas manifestacOes clinicas. Metodologia: uma revisao de
literatura com base em referencial tedrico indexado, por meio da consulta aos bancos de
dados PubMed e SciElo, abrangendo o periodo de 2020 a 2025 como critério de inclusao,
bem como a utilizacdo de artigos os quais tratavam do assunto referido, com os
descritores “cromossomo 22q11.2”, “sindrome de DiGeorge” e “aspectos patoldgicos”,
sendo excluidos artigos fora do foco da pesquisa. Resultados: Estudos mostraram que
individuos na presenga da Sindrome DiGeorge tém, devido a involugao timica, as
contagens de células T com um declinio nos primeiros 1 a 2 anos de vida. Em divergéncia
a pacientes com Sindrome DiGeorge completa, na doenca de carater parcial
caracteristicas semelhantes a outros com controles saudaveis a depender de seu nivel de
manifestacao podem ser analisadas, explicadas por um mecanismo de compensacao
homeostatica. No entanto, perspectivas numéricas dessas células de defesa tendem a
diminuir na proporcao em que caracteristicas fenotipicas atipicas se apresentam, como
hipocalcemia, anormalidades palatais e manifestagdes de cardiopatias congénitas. Nao
obstante, IgM baixa é o defeito mais comum em pacientes adultos com 22q11.2DS.
Conclusao: Em sintese, destaca-se que os déficits imunoldgicos, provocados pela
Sindrome DiGeorge sao fatores de risco para infeccao recorrente, no entanto,
caracteristicas nao imunoldgicas também aumentam o risco de infecgdes. Quanto ao
estado imunoldgico, o reconhecimento precoce pode ajudar na profilaxia antibidtica e na
reposicdo de anticorpos. Por fim, recursos formais sdo necessarios para o tratamento da
doenga imunoldgica, principalmente quando se trata de diagnostico precoce.
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