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RESUMEN

El sindrome velocardiofacial fue descrito por Angelo DiGeorge en 1965,
por lo que a esta patologia afios después también tomo el nombre de sindrome
de DiGeorge “DGS”, y en la actualidad es conocida como sindrome de delecién
22911, esta es una patologia que presenta una triada clinica que se identifica
por cardiopatia congénita, inmunodeficiencia primaria y endocrinopatia con
hipocalcemia. Existen més de 190 alteraciones, en el cual se presenta en un
100% caracteristicas fenotipicas faciales en los pacientes como cara alargada,
mientras que el 90% tiene alteraciones del paladar, el 80 u 85% presentan
defectos cardiovasculares y el 10 al 20% tienen hipocalcemia acompafiada de
alteraciones inmunoldgicas; en los adolescentes el 10% podria presentar
esquizofrenia y en la etapa adulta tiene una prevalencia del 4% para desarrollar
trastorno bipolar.

Se trata de un recién nacido de sexo femenino, sin antecedentes
prenatales se diagnostica Sindrome de DiGeorge por caracteristicas clinicas que
presenta el paciente, ademas el mismo se encuentra en UCIN con oxihood

Fio240% por cursar con una neumonia intrahospitalaria

En conclusion, el VCFS es una delecion del cromosoma 22g11.2, en el
cual destacan anomalias craneofaciales, timicas y cardiacas. En cuanto al
diagnéstico la mejor prueba para detectar esta patologia es FISH y una vez
confirmado el diagnostico, el tratamiento se debe realizar de manera
individualizada para cada paciente, ya que no todos presentan las mismas

manifestaciones clinicas.

Palabras clave:
Delecion 22qg11, Sindrome de DiGeorge, Sindrome Velocardiofacial



ABSTRACT
Velocardiofacial syndrome (VCFS) was described by Angelo DiGeorge in

1965; years later, this pathology also took the name of DiGeorge syndrome
(DGS) and is now known as 22911 deletion syndrome. This pathology presents
a clinical triad identified by congenital heart disease, primary immunodeficiency,
and endocrinopathy with hypocalcemia. There are more than 190 alterations, in
which 100% of the patients have facial phenotypic characteristics such as an
elongated face, while 90% have palate alterations, 80 to 85% have
cardiovascular defects, and 10 to 20% have hypocalcemia accompanied by
immunological alterations; in adolescents, 10% may present schizophrenia, and

in adults, there is a 4% prevalence to develop bipolar disorder.

The patient was a female newborn with no prenatal history. DiGeorge
Syndrome was diagnosed due to the clinical characteristics of the patient, who

was also in the NICU with FiO240% of oxyhood due to in-hospital pneumonia.

In conclusion, VCFS is a deletion of chromosome 22g11.2, with prominent
craniofacial, thymic, and cardiac anomalies. Regarding the diagnosis, the best
test to detect this pathology is FISH; once the diagnosis is confirmed, the
treatment should be performed individually for each patient since not everyone

presents with the same clinical manifestations.

Key words:
22911 deletion, DiGeorge syndrome, Velocardiofacial syndrome.
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INTRODUCCION

Al sindrome velocardiofacial, se lo conoce también como el sindrome
DiGeorge o sindrome de delecion 2211, el mismo que se presenta por una
microdelecion del brazo largo del cromosoma 22. Este segmento exclusivo es
inestable y susceptible a varias mutaciones, dando como consecuencias ciertas
caracteristicas fenotipicas heterogéneas, por lo que el cientifico lo denomino
como sindrome velocardiofacial o también denominada “Sindrome de
DiGeorge”, el cual fue descrito en 1965 por el estadounidense pediatria
endocrindlogo Angelo M DiGeorge (1).

En la actualidad, luego de mdltiples estudios se han encontrado en las
cardiopatias congénitas, defectos del tracto de salida del corazén, es decir, las
malformaciones que estan relacionadas con la tabicacién del tronco y cono, las
cuales son conocidas como cardiopatias conotroncales y alteraciones del arco
aortico, confirmando asi, que el origen etioldgico es embrioldgico en el desarrollo
del tercer y cuarto arcos faringeos (2).

El Dr. Angelo M DiGeorge en 1965 describi6 una triada clasica:
inmunodeficiencia primaria por aplasia y/o hipoplasia de la glandula tiroides y del
timo, endocrinopatia con hipocalcemia y la cardiopatia congénita; sin embargo,
con el pasar de los afios y los avances cientificos, se han observado varias
anormalidades congénitas como: microcefalia, hipetelorismo, ptosis palpebral,
estrabismo, atresia esofagica, displasia renal multiquistica, coartacion de la
aorta, comunicacion interauricular, trastorno de ansiedad, esquizofrenia y

caracteristicas similares a los trastornos del espectro autista, entre otros (3).

Reconocer las caracteristicas fenotipicas y las clinicas son primordiales
para establecer un abordaje adecuado, la cual permite al facultativo contar con
un diagndstico temprano y oportuno, cabe mencionar que el diagndéstico
molecular FISH es el mas empleado en la actualidad, no obstante, la sospecha

y el diagnastico clinico es primordial al momento de abordar al paciente (1,4).

Esta tesis tiene como objetivo la revision del sindrome 22q11.2 mediante
el reporte de un caso clinico, donde se da a conocer las caracteristicas
epidemioldgicas, clinicas, genéticas y de la misma manera saber el manejo y

pronostico de dicha patologia (2).



REPORTE DEL CASO
Paciente femenina sin antecedentes prenatales ni perinatales que nace por
cesérea a término de 37 semanas de gestacion por Ballard, entre sus datos
antropométricos al nacer pes6 2310 gr, con una longitud de 47 cm, perimetro
cefélico de 31 cm, perimetro toracico 30 cm y el perimetro abdominal 31 cm. En
la escala de APGAR al minuto tiene un puntaje de cuatro y a los cinco minutos
de seis puntos, al examen fisico paciente con temperatura de 36,2°C, Frecuencia
respiratoria: 60 respiraciones por minuto, Frecuencia cardiaca: 140 latidos por

minuto, con mejorias de retracciones, realizando periodos de polipneas.

Al examen fisico se observd microtia tipo Il derecho, ausencia de conducto
auditivo externo bilateral, implantacion baja de pabellones auriculares,
microretrognatia (ilustraciéon 1y 2), glosoptosis, cuello corto, térax en tonel, mano

en garra izquierda con mefiique no articulado (ilustracion 3).

A las 72 horas de vida se le diagnéstico de neumonia intrahospitalaria:
presentando polipnea y retraccion subcostal, Fio2 40%, FC:145 Ipm, FR:45 rpm,
Sat02:94%, térax simétrico, sin retraccion, ruidos cardiacos ritmicos, sin soplo,

ruidos respiratorios audibles, el cual se trata con Ampicilina + Amikacina via

venosa.

llustracion 1Microcefalia, micrognatia

llustracion 2Paciente con sindrome de DiGeorge
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llustracion 3Asimetria facial cuello corto, térax en tonel y mano en garra izquierda con mefiique no articulado

Después de 5 dias de hospitalizacion se observdé mejoria respiratoria
encontrandose en Oxihood Fio2 40%, con FC 132 latidos por minuto, Sat02 92%,
FR 68 respiraciones por minuto, retracciones subcostales, se evidencia ictericia
en zona dermal cuatro, ruidos cardiacos ritmicos con una comunicacion
interventricular de tipo cianético, ruidos respiratorios audibles sin agregados. Se
evidencia ausencia del conducto externo auditivo bilateral, microretrognatia,
térax en tonel, abdomen no distendido, no doloroso. Extremidades asimétricas,
miembro superior izquierdo con mufieca en hiperflexion e hipoplasia de dedo

pulgar, no articulado (ilustracién 4). Neurolégico vigil y normotonico.

llustracion 4Rx de AP de antebrazo izquierdo

El paciente de 3 meses de vida, con estado nutricional de talla baja (-2DE) segun
la tabla de la OMS de talla para la edad, en cuanto al peso presenta 5,5 kg, es
decir bajo peso (-1DE) segun la tabla la OMS de diagndstico nutricional; el
desarrollo psicomotriz desacorde a la edad, segun la escala de Denver
considerdndose retardo en el desarrollo psicomotriz. En seguimiento con

cardiologia y terapia de rehabilitacién fisica.

A los 5 meses acudié a consulta con el cardidlogo, en la exploracion fisica se
encontré un soplo sistélico grado I1I/VI, diagnosticandose cardiopatia congénita

con resolucioén quirdrgica, que consiste en colocar un homoinjerto para cerrar la



comunicacién interventricular con este parche. Durante el posoperatorio, la

paciente permanecio en UCI hasta el dia del alta.

Se realiza a la paciente el estudio citogenético FISH, llegando al diagnéstico de

delecién 22q11.2 (Sindrome velocardiofacial).

Lactante de 6 meses de edad, tiene control médico de manera regular con el
cardiélogo pediatra, encontrandose una evolucion favorable luego de su cirugia;
ademas la paciente mantiene vigilancia multidisciplinaria con cardiologia
pediatrica, pediatria, nutricion pediatrica, fisioterapia y genetista, por lo que la

paciente se encuentra buenas condiciones.

Se evidencia notable mejoria en la paciente gracias a la rehabilitacion muscular,
el desarrollo psicomotriz y la cirugia cardiaca. Este enfoque médico

multidisciplinario ha favorecido de forma significativa a mejorar su calidad de vida



DISCUSION

En la revision actual se establecié la etiologia mas comun, el cuadro
clinico, el método diagndstico y el abordaje correcto. El Sindrome de DiGeorge
también conocido como delecién del cromosoma 22g11.2 (SD22g11) se conoce
como uno de los sindromes genéticos mas comunes y de gran morbimortalidad.
Segun el articulo publicado de “DELECION 22Q11 Y SINDROME
VELOCARDIOFACIAL DE SHPRINTZEN” menciona que en los pacientes con
este sindrome se han observado defectos cardiacos, anomalias craneofaciales,

hipoplasia timica e hipocalcemia (5).

McDonald, Jeong et al. (4), menciona que el SDG, afecta a varios 6rganos
y sistemas, la misma que puede causar anomalias cardiacas, palatinas,
dismorfia facial, cambios en el desarrollo psicosocial, problemas de aprendizaje,
entre otros. La Inmunodeficiencia por falta de células T e hipocalcemia son las
mas importantes, aunque existe una considerable heterogenicidad clinica. Cabe
mencionar que también se han descrito enfermedades autoinmunes de tiroides,
siendo probable que el defecto de las células T actie con otro factor
predisponente como complejos de histocompatibilidad, que pueden provocar

enfermedades autoinmunes.

Como indica Rivera, Hernandez et al. (6). El 90% de los casos se
presentan con microdelecién en el brazo largo (q) en el cromosoma 22 en el
fragmento 11.2, en tanto que el 10% puede ser causado por diferentes
deleciones o mutaciones, lo que sugiere heterogeneidad genética y otros

factores que determinen el mismo fenotipo.

En este caso el paciente recién nacido, cuenta con diagndstico tanto
clinico como paraclinico del sindrome velo-cardio-facial, el mismo que fue
confirmado a través de una prueba genética con resultado de delecion 22g11.2.
Ademas, se evidencia anomalias entre las que se destacan: microtia tipo IlI
derecho, térax en tonel, extremidades asimétricas e hipoplasia de dedo pulgar

de la extremidad superior izquierda.

En el articulo descrito por Alina-Costina (18), nos menciona que el
desarrollo psicologico y motor de estos pacientes puede ser normal o presentar

una disminucion leve hasta el 60%, es por ello que a estas personas y al RN del



caso presentado se debe realizar una evaluacion continua de todas las

anomalias que el paciente presente.

La Dra. Ana Cruz (9) en su articulo publicado expresa que en la actualidad
se necesitan mas estudios para lograr un diagndstico mas seguro y eficaz para
estos pacientes en el futuro, cabe mencionar que es importante que se realice
un seguimiento a estos pacientes, ya que necesitan un equipo de médicos

multidisciplinarios que atiendan sus afecciones tanto médicas como quirdrgicas.



CONCLUSION

Se determind que el VCFS es una delecion del cromosoma 22g11.2, en
el cual se caracteriza por la trilogia de Fallot, ademas destacan anomalias
craneofaciales, timicas, cardiacas; sin embargo, también se encuentra dentro
del cuadro clinico trastornos psiquiatricos, aunque no se da en todos los casos
si es posible que uno de los pacientes presente estas afecciones, algunas de
estas caracteristicas se pueden encontrar dentro del caso clinico presentado
como microtia, microretrognatia, térax en tonel, asimetria de miembros
superiores, entre otras. En cuanto al diagndstico la mejor prueba para detectar
esta patologia es FISH y pruebas genéticas, una vez confirmado el diagndstico,
el tratamiento se debe realizar de manera individualizada para cada paciente, ya
gue no todos presentan el mismo cuadro clinico; pero dentro de los mas
destacados se encuentran cirugias y terapias de inmunoglobulinas. Por ultimo,
la evolucion del paciente va a depender de cuando fue detectada la patologia y

de su tratamiento.

CONFLICTO DE INTERESES

No existe ninguan conflicto de interés con el presente estudio
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de la Universidad Catélica de Cuenca una licencia gratuita, intransferible y no exclusiva para el uso
no comercial de la obra, con fines estrictamente académicos y no comerciales. Autorizo ademas a la
Universidad Catolica de Cuenca, para que realice la publicacion de este trabajo de titulacién en el
Repositorio Institucional de conformidad a lo dispuesto en el articulo 144 de |z Ley Orgdnica de

Educacion Superior.

Cuenca, 09 de febrero de 2024
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