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Pacientes con Microdeleción 22q11.2



Introducción: Del. 22q11.2

 Enfermedad genómica 
(Del. de región de brazo largo de Cr 22) 
 Penetrancia completa
 EXPRESIÓN VARIABLE
 Multisistémica
 Prevalencia: 1/2000-4000 RN 

vivos
 93% de novo
 7-10% heredados



Fisiopatología
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VARIABILIDAD EN LA EXPRESIÓN 
No se pueden establecer criterios mayores o menores
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Un poco de historia

 CATCH 22
 Microdeleción 22q11
 Monosomía 22q11
 Síndrome DiGeorge
 Síndrome cardiofacial de Cayler
 Síndrome de Sedlackova

 Síndrome de Shprintzen
 Síndrome de Takao
 Síndrome de anomalías 

conotruncales y de la cara
 Síndrome velocardiofacial
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Oportunidades diagnósticas

 Déficit intelectual
 Alt. velopalatina
 Enf. Psiquiátrica
 Autoinmunidad

Recién nacido Pre-escolar/Escolar Adolescencia/adultez

 Fenotipo
 Retraso madurativo
 Alt. velopalatina

Cardiopatía 
congénita 

conotruncal

HipocalcemiaHipoplasia
tímica



Manejo multidisciplinario

 Desde 1998 en el Hospital Garrahan funciona un 
equipo multidisciplinario de seguimiento 

 Pediatras, cardiólogos, inmunólogos, endocrinólogos, 
psicopedagogos, fonoaudióloga, genetistas, 
citogenetistas, psiquiatras, neurólogos, cirujanos 
plásticos, entre otros

 284 casos diagnosticados en nuestro Hospital

 Guías de atención pediátrica

 Tríptico para padres



Hospital de Día Polivalente
Clínica 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%

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

 Certificado discapacidad:
 84% con certificado
 2% en tramite
 14 % sin certificado



Características fenotípicas

 Faciales:
 Cara alargada
 Hendiduras palpebrales estrechas 

con capuchón periorbitario
 Nariz de dorso ancho y punta 

bulbosa
 Retro o micrognatia
 Orejas pequeñas y displásicas
 Alteraciones dentarias
 DAOM

 Manos: Dedos largos y ahusados

96%



Cardiopatías congénitas (75-78%)

 CIV (31%)

 Tetralogía de Fallot (20%)

 Tronco arterioso (19%)

 Interrupción del arco aórtico (14%)

 CIV+AP (9%)

 CIA (9%)

 Otras

• Tratamiento especifico de cardiopatía (cardiología y 
CCV)

• Prevención de endocarditis bacteriana

71%



Anomalías de paladar (58-60%)

 Incompetencia velopalatina (IVP) (64%)

 Voz nasal (62%)

 Reflujo nasal
 Fisura de paladar posterior (18%)

 Fisura submucosa (11%)

 Úvula bífida (11%)

 Trastorno de deglución (17%)

64%



Otorrinolaringología

 Hipoacusia (41%) 

 Otitis media recurrente (23%)

 Otitis media serosa (50%)

50%



Problemas de vía aérea

 Vías aéreas superiores:
 Hipotonia
 Retro/micrognatia
 Glosoptosis
 Laringomalacia

 Vías aéreas inferiores:
 Anillo vascular (12%)

 Anormalidades de vasos del cuello
 Membranas laríngeas



Déficit inmunitario (62%)

 Linfopenia T (94%)

 Inmunidad humoral poco comprometida (6%)

 Autoinmunidad (12%)

41%



Compromiso endocrinológico

 Hipoparatiroidismo 
(30-60%) 

 Severidad es muy 
variable

 Hipotiroidismo
 Hipertiroidismo

Paratiroides Tiroides

28%

27%



Retraso del crecimiento (39-67%)

10%



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

http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/ajmg.a.35485/epdf



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



Alteraciones cognitivas-
conductuales

 Retraso madurativo global (70%)

 Trastornos de lenguaje (84%)

 Dificultades en el aprendizaje y de 
comprensión

 Dificultades en la abstracción y matemáticas
 Alteraciones de conducta
 Alteraciones psiquiátricas en la adolescencia o 

adultez joven



Menos frecuentemente

 Malf. genitourinarias (14%)

 Malf. esqueléticas (27%) y vertebrales (14%)

 Oftalmológicas (47%)

 Gastrointestinales (26%)

 SNC



Estudios Al 
diagnóstico

1m –
4años

4ª -
13a

13ª - 18a

Clínico X c/6 meses Anual Anual

Genética Cariotipo + 
FISH (pac)
FISH (padres)

X
Asesoramien
to a padres

Asesoramiento a paciente

Cardiología Rx tórax
ECG
Ecocardio.

X
Según

compromis
o

Según
comp.

Según compromiso

Inmunología HMG c 
frotis/Poblac Ly
Rta a mitógenos
Rta a vacunas

X * *
En transición a adultos

Endocrinologí
a

Metabolismo 
PCa
Perfil tiroideo

X Anual Anual Anual

Paladar ORL/Endoscopí
a resp/Cx
plástica

X Según
comp.

Según
comp.

Según compromiso

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



Estudios Al diagnóstico 1m – 4años 4ª - 13a 13ª - 18a

Trastorno 
alimentario

Anamnesis y 
ex fco

X X X X

Renal Ecografía renal X

Vertebral Radiografía
X

Evaluar escoliosis 
y D. miembros

Anillo
vascular

Esofagograma
Endoscopía

X o si hay 
clínica

Según clínica

Eval. 
Audiológica

OEA-PEAT
Audiometría

X X X

Eval. 
Oftalmológica

Evaluación por 
especialidad

X Según clínica Según clínica o al 
ingreso escolar

Según 
clínica

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



Estudios Al diagnóstico 1m – 4años 4ª - 13a 13ª - 18a

Maduración M: 
CAT/CLAMS
P: Test 
Stanford-
Binet, VMI 
Test
L: Test de 
figura-palabra 
de 
vocabulario
Gardner, ITPA

X M: CAT 
CLAMS P: Test 

Stanford Biet
VMI Test

Eval. 
Neurocognitiv

a
lenguaje 

Aprendizaje y 
desempeño 

escolar
Orientación 

escolar

Crecimiento Veloc crecim
Edad ósea
Desarrollo

puberal

Conducta X X

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



Abordaje global pediátrico

 Acompañar a la familia en el proceso 
diagnóstico.

 Estipular prioridades según los problemas a lo 
largo de la evolución del niño.

 Iniciar plan de estimulación temprana.
 Apoyo psicopedagógico acorde a las 

necesidades y momentos evolutivos.
 Brindar apoyo al médico de cabecera del 

paciente.



Información para padres…



Información para padres…



MUCHAS GRACIAS
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