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Introduccion: Del. 22qg11.2 2

-]
o Enfermedad genomica

(Del. de region de brazo largo de Cr 22)
o Penetrancia completa

1 EXPRESION VARIABLE

- Multisistemica

71 Prevalencia: 1/2000-4000 RN
VIVOS

71 93% de novo
1 7-10% heredados

o

| Delecion de 1,5 Mb
(5-10%)

Delecion de 3 Mb
Jioon

Di George (22p)



Fisiopatologia
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VARIABILIDAD EN LA EXPRESION
No se pueden establecer criterios mayores o menores
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Un poco de historia

CATCH 22
Microdelecion 22911

Monosomia 22q11

Sindrome DiGeorge

Sindrome cardiofacial de Cayler
Sindrome de Sedlackova

O

O

O

O

Sindrome de Shprintzen
Sindrome de Takao

Sindrome de anomalias
conotruncales y de la cara

Sindrome velocardiofacial
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Oportunidades diagnosticas

o
Cardiopatia . L ey -
congénita 7 Fenotipo o Deficit intelectual
conotruncal o Retraso madurativo o Alt. velopalatina
A o Alt. velopalatina o Enf. Psiquiatrica
o Autoinmunidad

Hipoplasia Hipocalcemia

timica I

» Estudio cromosémico
» FISH

> MLPA
» aCGH

Sindrome de Velo-cardio-facial 22q11.2
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Manejo multidisciplinario i
Desde 1998 en el Hospital Garrahan funciona un
equipo multidisciplinario de seguimiento

Pediatras, cardidlogos, inmunologos, endocrinologos,
psmopedagogos fonoaudiologa, genetistas,
citogenetistas, psiquiatras, neurologos, cirujanos
plasticos, entre otros

284 casos diagnosticados en nuestro Hospital
Guias de atencion pediatrica

Triptico para padres



Hospital de Dia Polivalente
Clinica de seguimiento 22q11.2

Junio 2015- Junio 2016

n. 83 pacientes

Sexo:

Femenino: 60%
Masculino: 40%

Edad: 109m [1m-237m]
Padres estudiados: 47%

De novo 90%
Heredados: 10%

\

H\x ‘

Procedencia:
Bs As: 57%
CABA: 6%
Otras provincias: 32%
exterior: 4%

Certificado discapacidad:
84% con certificado

2% en tramite
14 % sin certificado



Caracteristicas fenotipicas % /¥~

Faclales:

Cara alargada

Hendiduras palpebrales estrechas
con capuchodn periorbitario

Nariz de dorso ancho y punta
bulbosa

Retro o micrognatia
Orejas pequefias y displasicas
Alteraciones dentarias

DAOM
Manos: Dedos largos y ahusados




Cardiopatias congéenitas (75-78%) 5

v ECG
v Rx de térax

v Ecocardiograma (incluso prenatal)

CIV (31%)

Tetralogia de Fallot (20%)

Tronco arterioso (19%)
Interrupcion del arco aortico (14%)
CIV+AP (9%)

CIA (9%)

Otras




Anomalias de paladar (58-60%) <% /

v’ Examen fisico

v’ Evaluacién por ORL/endoscopla
respiratoria/cirugia plastica

o Incompetencia velopalatina (IVP) (64%)
o Voz nasal (62%)

o Reflujo nasal

o Fisura de paladar posterior (18%)

o Fisura submucosa (11%)

o Uvula bifida (11%)

o Trastorno de deglucion (17%)




Otorrinolaringologia
o

o Hipoacusia (41%)
o Otitis media recurrente (23%)
o Otitis media serosa (50%)

iiADENOIDECTOMIAll _




Problemas de via aérea

o Vias aéreas superiores:
o Hipotonia
o Retro/micrognatia
o Glosoptosis
o Laringomalacia
o Vias aéreas inferiores:
o Anillo vascular (12%)
o Anormalidades de vasos del cuello

o Membranas laringeas

v Fibrolaringoscopia y esofagograma
v'  Cateterismos

v TAC multislice
v'  Angioresonanda




Déficit Inmunitario (62%)
]

v HMG / Poblaciones linfocitarias ampliadas/
Proliferaciones linfocitarias a mitégenos
v Ig G, A, M / Respuesta a vacunas

o Linfopenia T (94%)
o Inmunidad humoral poco comprometida (6%)
o Autoinmunidad (12%)




Compromiso endocrinoldgico 2~

o Hipoparatiroidismo o Hipotiroidismo
(060%) {@m 0 4 Hipertiroidismo
o Severidad és muy

variable

v Controles ANUALES Ca, P, PTH | v’ Controles ANUALES de perfil
en sangre tiroideo
v’ Si se confirma hipoPTH iniciar tto v’ Si son patolégicos iniciar tto

v' En pacientes normocalcemicos: v’ Completar con anticuerpos
Realizar laboratorio frente a antitiroideos y ecografia

aumentos de metabolismo tiroidea




Cardiopatia Hipotiroidismo
71%

| 270/0
” MULTIFACTORIA
) |
Bajo peso (5%)
_ Baja Talla (10%)

e l Microcefalia (8%) / Déficit de GH 1

I deglutorios
. 17%

v’ Control regular de Peso, Talla, veloc de crecimiento y
desarrollo puberal por clinico pediatra con curvas de
percentilos adaptados a la patologia

v En caso de baja talla o alteracién en el desarrollo puberal
evaluar por endocrinologia




“Growth Charts for 22q11 Deletion Syndrome”
Daniel C.y col, 2012
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“Growth Charts for 22q11 Deletion Syndrome”
Daniel C.y col, 2012
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Alteraciones cognitivas-
conductuales

Retraso madurativo global (70%)
Trastornos de lenguaje (84%)

Dificultades en el aprendizaje y de
comprension

Dificultades en la abstraccidon y matematicas
Alteraciones de conducta

Alteraciones psiquiatricas en la adolescencia o
adultez joven



Menos frecuentemente o g
4

2 Malf. genitourinarias (14%)

o Malf. esqueléticas (27%) y vertebrales (14%)
o Oftalmoldgicas (47%)

o Gastrointestinales (26%)

a0 SNC



Guias de atencion pediétrica

http://www.garrahan.gov.ar/PDFS/gap_historico/ GAP2010-MANEJO-DEL-VCFS-VERSION-IMPRESA.pdf

Estudios 1m — 132-18a
dlagnostlco 4anos 13a

Clinico c/6 meses Anual Anual

Genética Cariotipo + X Asesoramiento a paciente
FISH (pac) Asesoramien
FISH (padres) to a padres

Cardiologia RXx tOrax Segun Segun Segun compromiso
ECG X compromis  comp.
Ecocardio. 0

Inmunologia HMG c En transicion a adultos
frotis/Poblac Ly X * *

Rta a mitdgenos
Rta a vacunas

Endocrinologi  Metabolismo X Anual Anual Anual

a PCa
Perfil tiroideo

Paladar ORL/Endoscopi X Segun Segun Segln compromiso
a resp/Cx comp. comp.

plastica



Guias de atencion pedlatrlca

http://www.garrahan.gov.ar/PDFS/gap_historico/ GAP2010-MANEJO-DEL-VCFS-VERSION-IMPRESA.pdf

Trastorno Anamnesis y
alimentario ex fco
Renal Ecografia renal X
Vertebral Radiografia Evaluar escoliosis
X y D. miembros
Anillo Esofagograma X 0 si hay Segun clinica
vascular Endoscopia clinica
Eval. OEA-PEAT X X X
Audioldgica Audiometria
Eval. Evaluacion por X Segun clinica  Segun clinica o al Segun

Oftalmoldgica especialidad ingreso escolar clinica



Guias de atencion pediétrica

http://www.garrahan.gov.ar/PDFS/gap_historico/ GAP2010-MANEJO-DEL-VCFS-VERSION-IMPRESA.pdf

- - -

Maduraciéon M: M: CAT Eval.
CAT/CLAMS CLAMS P: Test Neurocognitiv
P: Test Stanford Biet a
Stanford- VMI Test lenguaje
Binet, VMI Aprendizaje y
Test desempeio
L: Test de escolar
figura-palabra Orientacion
de escolar
vocabulario
Gardner, ITPA
Crecimiento Veloc crecim
Edad 6sea
Desarrollo
puberal

Conducta X X



Abordaje global pediatrico S

Acompanar a la familia en el proceso
diagndstico.

Estipular prioridades segun los problemas a lo
largo de la evolucion del nifo.

Iniciar plan de estimulacion temprana.

Apoyo psicopedagogico acorde a las
necesidades y momentos evolutivos.

Brindar apoyo al medico de cabecera del
paciente.



Informacién

para padres y oquipo
tratante de

SINDROME
VELO-CARDIO-FACIAL
SINDROME de DIGEORGE

MICRODELECION 22q 11 |

Grupo interdisciplinario de atencién de
pacientes con miaodelecion 22q 11

] BEomerras D Procasses

amer pam Uas 4 gLammarias

SINDROME VELO-CARDIO-FACIAL (VCF)
MICRODELECION 22 q11
SINDROME de DI GEORGE

El grupo interdisciplinario de atencién de pacientes con
sindrome VCF generd este triptico a modo informativo.

Este sindrome posee diferentes caracteristicas clinicas
y funcionales.

Podran presentarse uno o varias segun el pacientey a lo
largo de su evolucidn.

Signos clinicos descriptos:

- Rasgos faciales en comiin

- Cardiopatias congénitas

- Anomalias del paladar (fisura abierta o submucosa,
incompetencia velofaringea)

- Hipocalcemia y/o trastornos tiroideos

- Trastornos de aprendizaje, del lenguaje y de la conducta

* Inmunodeficiencia

- Alteraciones renales

- Alteraciones en el sistema nervioso central

- Malformaciones vasculares en cuello (a considerar
en cirugias maxilofaciales)
Plaquetopenia

- Otros: convulsiones, alteraciones visuales, auditivas,
oseas, mielomeningocele

ANTE UNA CONSULTA D€L PACIENTE POR GUARDIA
© POR UNR INTERCURRENCIA TIENE QUE CONSIDERAR
UN MANEJO GLOBAL PEDIATRICO PRESTANDO
€ESPECIAL ATENCION €N:

Infecciones respiratorias producidas por:
Microaspiracidn, cardiopatia, inmunodeficiencia.

Sindrome de aspiracion bronquial.

Obstruccion respiratoria alta por patologia laringea,
+glosoptaosis,hipotania, laringomalacia

Problemas relacionados con su cardiopatia:
insuficiencia cardiaca, arritmias, endocarditis y
cianosis.

Deshidratacion o desnutricién por dificultades en la
alimentacion via oral,

Convulsiones por hipocalcemia o por foco estructural.
Plaguetopenia.

Crisis de excitacion psicomotriz.

Contacto con varicela:

Inmunodeficiencia no ....
Inmunodeficiencia si.....

Transfusion de sangre o hemoderivados, utilizar
productos irradiados y filtrados:

-Nn........'.'.

Profilaxis Endocarditis Bacteriana:




NO  SI
Cardiopatia

Girugia
Cardiovascular

Alt. palatinas
pondoestatural

Hipocalcemia
Hipotiroldismo
gastrointestinales
Inmunodeficiencia
madurativo
Trastornos de
aprendizaje

Trastomos de

lenguaje

B Fechade nacimiento......
|1 R e

B0 samasnmiias
. mesesf anos de edad, presenta:

Cual

Paliativa Reparadora

Trastornos
psicolégicos

Alteraciones
Plaquetopenia

Alteraciones
vasculares

Otras
Otras cirugias

El paciente recibe como tratamiento médico:

Vacunacion

Para mayor informacion

Dra MG Oareco, Bioa, 6 ZEae
Servitio de Gendtica

L1c. M. ORTEGA, Lic. L OuvERA, DRA. E RODRIGUEZ

© Senvido de Clinicas Inferdisciplinarias

DRA.V LAFUENTE

- Servidia de Cardiologia

R M DR AORNAM
Servido de Inmunologia

Oxa.FoECASTRO -
Servicio de Clinica Médica.

 DaaMABoRONTD
Servicio de Salud Mental




MUCHAS GRACIAS
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