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Phonoaudiol ogical aterationsinvelocardiofacial syndrome (deletion 22g11.2).
Presentation of acase with right cervical aortic arch

RESUMEN

El sindrome velocardiofacial (SVCF-MIM #192430-) es causado por una microdelecién en el cromosoma 22q11.2. Clinicamente se caracteriza
por anomalias craneofaciales como microcefalia, fisuras palpebrales pequefas, epicanto, nariz prominente con punta bulbosa, hipoplasia
malar y una boca pequena y abierta; también alteraciones cardiovasculares (conotruncales), talla baja, retraso psicomotor, retraso mental y
lento aprendizaje. Las alteraciones craneofaciales mds frecuentes que pueden causar trastornos fonoaudioldgicos incluyen: paladar hendido,
paladar hendido submucoso e insuficiencia velofaringea. La prevalencia de esta deleciéon es de 1/2,000-1/4,000 recién nacidos vivos. Se
presenta el caso de una nifia de cinco afos, enviada al Hospital Infantil de México Federico Gémez (HIMFG) por problemas de lenguaje, habla
y voz; portadora, ademds, de una masa cervical derecha pulsdtil ignorada hasta entonces. Dentro del protocolo de estudio la evaluacion
citogenética con técnica de FISH confirmé la delecion 22q11.2, y la masa correspondié a un arco adrtico cervical derecho, malformacion
considerada extremadamente rara. El objetivo del estudio fue dar a conocer las caracteristicas clinicas y fonoaudiolégicas, asi como la
descripcion de la valoracién multidisciplinaria.

Palabras clave: Sindrome velocardiofacial, sindrome de delecion 22q11.2, habla, arco adrtico cervical derecho.
ABSTRACT

The velocardiofacial syndrome (MIM #192430; VCFS) is caused by a microdeletion on the long arm of the 22nd chromosome (22q11.2). The
phenotype is characterized by craniofacial abnormalities such as microcephaly, small palpebral fissures, epicanthus, prominent nose with bulbous
tip, malar hypoplasia, and a small open mouth. Other common clinical features include cardiovascular disorders (conotruncal), short stature,
psychomotor retardation, mental retardation, psychiatric disorders and learning disabilities. The most common anomalies which can affect speech
include cleft palate, and submucous cleft palate which frequently shows a severe velopharyngeal insufficiency. The prevalence of this syndrome
is 1/2000 to 1/4000 live births. The case of a 5 year-old girl is presented. She was sent to the Hospital Infantil de México Federico Gémez because
she showed a speech disorder. During the initial evaluation, a pulsating right neck mass that had been previously ignored was detected. A
cytogenetic evaluation with fixed an in-situ hybridization (FISH) test confirmed the 22q11.2 deletion. Further on, it was determined that the mass
corresponded to a right cervical aortic arch, which is considered an extremely rare cardiovascular malformation. The aim of this study was to
describe the main clinical characteristics of this syndrome, including speech and hearing disorders, as well as to describe the multidisciplinary
assessment.

Key words: Velocardiofacial syndrome, 22q11.2 deletion syndrome, speech, cervical aortic arch.
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INTRODUCCION

El sindrome velocardiofacial (SVCF) es causa-
do por la microdelecion 22q11.2. Se caracterizd
por primera vez como un sindrome en 1978 por
Shprintzen y cols. (sindrome de Shprintzen), con la
descripcién de 12 nifios que tenian cardiopatia con-
génita, rinolalia abierta, paladar hendido, trastornos
de aprendizaje y aspecto facial caracteristico. En la
actualidad es mds conocido como SVCF, pero tam-
bién se ha denominado sindrome de Sedlackovq,
Catch 22 o secuencia de DiGeorge; aunque casi
todos corresponden al mismo genotipo,'? existen
otros tipos de deleciones que pueden producir
sindromes semejantes.>*

CA,RACTERI’STI CAS
CLINICAS DEL SVCF

La expresion clinica de la delecién 22q11.2 es
amplia y variable, comprende diferentes regiones,
aparatos y sistemas. A la fecha se han descrito mas
de 190 anomalias que abarcan caracteristicas fisi-
cas, conductuales y del desarrollo.”

La frecuencia del sindrome velocardiofacial (MIM
#192430; SVCF) se ha descrito de 1:3,800 re-
cién nacidos en poblacién hispana.® La variedad de
fenotipos clinicos comprenden diversas anomalias
del desarrollo, incluyendo defectos cardiacos
congénitos, alteraciones endocrinolégicas, inmuno-
l6gicas, de la audicién y el lenguaje, asi como talla
baja, retraso psicomotor, retraso mental y lento
aprendizaje.” La tendencia a los trastornos del com-
portamiento y a las enfermedades esquizofrénicas
bipolares puede presentarse en estos casos.® El es-
pectro clinico dentro de cada sistema afectado, al
igual que los fenotipos, también puede ser muy
extenso, como se verd a continuacion.

Alteraciones craneofaciales
Las orejas se describen rotadas, con hélix pro-
minente, |6bulo hipopldsico o ausente, e hipoacu-

sia de conduccién por malformacién del oido me-
dio secundaria a detencién del desarrollo embrio-
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nario entre la cuarta y séptima semana (displasia
tipo Mondini: ausencia de los huesecillos del oido
medio, atresia de la hendidura del oido medio, au-
sencia de ventana oval).?'® Ademds, son frecuen-
tes las fisuras palatinas (completa, incompleta,
paladar hendido submucoso y paladar hendido
submucoso oculto), fisura labial, fisura labio-pala-
tina, retrognatia, platibasia, asimetrias faciales es-
tructurales, asimetrias faciales funcionales, exceso
de verticalidad maxilar (cara larga), facies hipoté-
nica, microcefalia, fosa craneal posterior peque-
Aa, ausencia congénita de dientes, dientes peque-
fos, hipoplasia de esmalte dental. La facies puede
mostrar fisuras palpebrales pequeias, epicanto,
nariz prominente con una extremidad grande
y bulbosa; hipoplasia malary una boca pequenay
abierta.??

Dentro de las malformaciones craneofaciales aso-
ciadas al sindrome, que anatémica y funcionalmente
pueden producir trastornos fonidtricos, las mas fre-
cuentes son: fisuras palatinas, paladar hendido sub-
mucoso, insuficiencia velofaringea (que provoca la
caracteristica voz nasal) y micrognatia, asi como di-
versas alteraciones del habla y del lenguaje."!

Alteraciones
cardiovasculares

Las cardiopatias presentes en el SVCF corres-
ponden a 2% de las cardiopatias congénitas en la
poblacién general; la malformacién cono-truncal se
reporta en 75% de los casos y hasta en 80% cuan-
do se encuentran involucrados los genes TBX1,
CRKL, and ERK2.4#'2Una disfuncién en las células
de la cresta neural y capa anterior del corazén pro-
vocan las anomalias cono-truncales, incluyendo te-
tralogia de Fallot (TF), TF con atresia pulmonar, tron-
co arterioso y arco adrtico interrumpido; también
TF con valvula pulmonar ausente, TF asociada con
atresia pulmonar y arteria colateral aortopulmonar
mayor; arco aortico derecho, arteria subclavia abe-
rrante, arteria subclavia de origen cervical. Virtual-
mente todos los tipos de defectos congénitos del

corazén se han descrito en el contexto de la dele-
cion 22q11.2.412
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Las anomalias de los grandes vasos, como ani-
llos traqueales o arteria subclavia aberrante (ya sea
izquierda o derecha), son importantes indicadores
de este sindrome, especialmente si ocurren en au-
sencia de anomalias estructurales del corazén.'>'4

Otras alteraciones

Los pacientes parecen tener un mayor riesgo de
presentar anomalias de la via aérea y digestiva (la-
ringomalacia, membrana laringea, broncomalacia
y anillo vascular).

Se puede presentar mal progreso pondoestatu-
ral debido a trastornos de la alimentacién, poten-
cialmente vinculados a las cardiopatias y/o a altera-
ciones palatinas.

TRASTORNOS FONOAUDIOLOGICOS

El lenguaje presenta retraso en todos los aspec-
tos de su desarrollo, aunque se ha descrito un ma-
yor compromiso del expresivo frente al receptivo.
En el habla, principalmente por disfuncién del pala-
dar, se describen errores fonoldgicos. '

La voz puede presentar alteraciéon del timbre,
tornandose velado, en ocasiones rasposo, tono gra-
ve y con intensidad disminuida, hipernasalidad y es-
cape nasal de aire secundarios a la insuficiencia
velofaringea.

La hipoplasia de faringe (presente en 40% de los
pacientes con del 22q11) puede producir otitis me-
dia recurrente e hipoacusia conductiva; mientras que
la delecion 10p (que puede ocasionar la secuencia
de DiGeorge) se asocia con sordera neurosensorial,'®
aungue también se describe hipoacusia sensorial en
el SVCF y de mayor frecuencia e intensidad cuando
se compara con otros sindromes.'®

Ciertas anomalias vasculares las reportaron
Shprintzen y cols. en 100% de sus casos; una de
ellas que concierne al diagndstico fonidtrico es el
desplazamiento medializado y/o ectopia de las ar-
terias carétidas internas,’ lo cual se detecta durante
la nasofaringoscopia y tiene repercusiones de gran
trascendencia durante la correccién quirdrgica de
la insuficiencia velofaringea.

128 éﬁb

DIAGNOSTICO

Inicia con la identificacién de aspectos clinicos,
pero la confirmacién es principalmente citogenéti-
ca. Se realiza mediante el andlisis de FISH o hibri-
dacién fluorescente in situ, que es una técnica que
permite reconocer 85-90% de las deleciones mds
frecuentes de la regién 22ql1 en cariotipos de
pacientes con el SVCF.!” Aunque existen publica-
ciones que muestran que las variaciones del DNA
en otros genes del cromosoma 22q11.2 no siem-
pre explican las expresiones cardiovasculares, por
lo que pueden ser variables, implicando la existen-
cia de polimorfismos y modificadores de otros
genes en el mismo cromosoma (como TBXT) y en
otros sindromes (22q11DS).4

La técnica consiste en preparar secuencias de
DNA, llamadas sondas, que son complementarias
de las secuencias de DNA que se quieren exami-
nar. Estas sondas se marcan con fluorocromos, se
hibridan al DNA complementario de los cariotipos
en andlisis, permitiendo identificar la presencia o
ausencia (en caso de ocurrir una delecién) de las
secuencias asociadas a la regién de interés.!”

CASO CLIiNICO

Paciente femenina de cinco anos de edad, ca-
nalizada en febrero 2009 al Hospital Infantil de
México Federico Gémez (HIMFG) por su Foniatra y
su Terapeuta de Lenguaje particular, por trastornos
de lenguaje, habla y voz.

* Antecedentes perinatales. Producto de ges-
ta I, de término. La madre cursé6 amenaza de
aborto del primer trimestre e infeccién de vias
urinarias, manejada con reposo y medicamento
no especificado. Se obtuvo por cesarea por oli-
gohidramnios, sin complicaciones en el neonato
inmediato. Con peso al nacer de 2,750 g (per-
centil 42), talla de 49 cm (percentil 50) y Apgar
desconocido. Se describi6é “soplo” al nacimiento
y una masa en cara lateral de cuello, sin mayor
evaluacién.

Rev Mex AMCAOF, 2012; 1 (2): 126-135
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Desarrollo motor. No se recordé la edad de
inicio de sostén cervical, con sedestacion a los
seis meses y marcha independiente al ano-dos
meses; control de esfinter vesical al afo-tres
meses.

Desarrollo del lenguaje. Primeras palabras a
los dos anos, frase corta a los tres afios, oracio-
nes a los tres afos-seis meses.

Escolaridad. Asistié6 a guarderia desde el ano y
medio de edad; al momento de la revisién cur-
saba segundo afo de preescolar particular.

Exploracion fisica

Rev Mex AMCAOF, 2012; 1 (2): 126-135

Habitus exterior. Paciente inicialmente timida,
después cooperadora. Conducta auditiva de nor-
moyente.

Cara y cuello. Cara alargada, puente nasal an-
cho, punta nasal bulbosa. Cavidad oral con Gvu-
la hipopldsica. Al evaluar el cuello fue evidente
una masa (no reportada como causa de consul-

Figura 1. Facies caracteristica: nétese la punta nasal bulbosa,
narinas antevertidasy dismorfia de pabellones auriculares.

=

L

ta), pulsdtil, de 2 x 3 cm, a nivel del triangulo
supraclavicular, delimitada por el vientre inferior
del homohioideo, el borde posterior del esterno-
cleidomastoideo y el tercio medio de la clavicula,
de lado derecho en relacién con la linea media
anterior del cuello (Figuras 1y 2).

* Lenguaje. Vocabulario amplio, frases cortas,
con fallas en la estructuracién gramatical, aun-
que conservando una relativa capacidad de
expresar ideas concretas; multiples omisiones y
sustituciones, provocando que el habla fuera
ininteligible en ocasiones. En la voz presentaba
escape nasal y con articulacién compensatoria
constante para /k/.

* Conducta. Inquieta, de fdcil control por parte de
la madre, pero con baja tolerancia a la frustracién.

Con estos datos se sospech6 diagndstico de SVCF
con paladar hendido submucoso y retardo de len-
guaje simple, por lo que se inicié protocolo de estu-
dio multidisciplinario (Figura 3) en el HIMFG.

Figura 2. Vista anterior de cuello, se observa aumento de volu-
men a la derecha de la linea media.
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FLUJOGRAMA DE MANEJO CLINICO

Valoracion interdisciplinaria

institucional (IMSS)

Terapia de lenguaje particular

Valoracion foniatrica

particular 1.DX SVCF
|

v Nasofaringoscopia
Valoracién por clinica
interdisciplinaria institucional 22911
(HIMFG)

v_
FONIATRIA

I.Dx. SVCF

4
Nasofaringoscopia CARDIOLOGIA
— 1.Dx. Arco aértico
cervical derecho

Audiometria —C RO GENETICA

—— .Dx. SVCF I
Logoaudiometria >  ———CEKG) ENDOCRINOLOGIA
PSIQUIATRIA/PSICOLOGIA
FISH __Calcio_> Problemas emacional es
Delecién y de conducta
22q11 <__Fosforo_>
Reflejos estapediales

Figura 3. Diagrama del flujo de atencién en el caso clinico.

EVALUACION MULTIDISCIPLINARIA

* Foniatria. Se realiz6 nasofaringoscopia que mos-
tr6 velo de paladar con muesca central, hipopla-
sia de Gvula, con movilidad de 80% para /k/ y de
70% para /s/, patrén de cierre coronal e insufi-
ciencia velofaringea leve a moderada (Figura 4).

* Audiologia pedidatrica.

°  Agosto 2009: ligera implantacién baja de pa-
bellones auriculares bilateral, ambas membra-
nas timpdnicas opacas. Audiometria tonal con
audicién normal bilateral con promedio de 10
dB de forma bilateral y la logoaudiometria con Figura 4. Cavidad oral.
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Figura 5. Reconstruccion tri-
dimensional de tomografia com-
putada de grandes vasos, y negati-
vo de la misma para reconocimien-
to de trayectos vasculares.

diante técnica de FISH con sonda TUPLE1 y N25
(Vysis®) detectdndose delecién 22q11.2.
Septiembre 2009: se confirmé en linfoci-
tos de sangre periférica (Figura 6).

* Cardiologia pedidtrica.

°  Marzo 2009: tumoracién en hueco supracla-
vicular derecho con presencia de latido cardia-
co de dlta intensidad visible a distancia sin re-

Figura 6. Andlisis por FISH. Las sefiales en rojo corresponden a percusion en los arcos de movilidad. Descrip-
la region 22q11.2 y la sefial en verde a la region 22q13 que se utiliza cién de la alteracion vascular mediante estudios
como control. A. FISH correspondiente a la paciente en la que uno . . , p
de los cromosomas 22 se observa solo una sefial verde, indicando la de Imagen: tomogrclfla. co.rlitrclstcd,a de cor’az.on
pérdida o delecion de esta region en el otro cromosoma 22. Compé- y grandes vasos. Descripcion: la vdlvula adrtica
rese esta imagen con la figura 6B que corresponde al resultado del nace del ventriculo izquierdo. La aorta ascen-

estudio en un individuo sin la delecion en donde se observan las dos dent b iend | .
sefiales verdes en ambos cromosomas 22. Imagenes proporcionadas ente sube o asciende por el compartimento

por la Dra. Rocio Sanchez-Urbina, Departamento de Genética, HI- carotideo derecho, se curva como pequeno arco

MFG. adrtico y se comporta como aorta descendente

intratordacica, pasa por detrds del eséfago v si-

discriminacion fonémica de 100% a 40 en gue su curso paravertebral izquierdo. De la aor-

ambos oidos. La impedanciometria con tim- ta ascendente, a la altura de C5, se origina la

panograma registré curva tipo A de Jerger en carétida externa, interna y la vertebral ipsilate-

oido derecho y As en oido izquierdo. ral, cada una por separado. La arteria vertebral

derecha posterior a su origen muestra curso re-

* Genética. trofaringeo, hasta introducirse al neuroforamen

de C4-C5 derecho donde se introduce sin otras

°  Abril 2009: se realizb arbol genealégico y toma variantes anatémicas (Figura 5). La conclusion
de muestra para cariotipo con bandas GTG me- fue la siguiente:

Rev Mex AMCAOF, 2012; 1 (2): 126-135 QDG 131
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1. Aorta ascendente, cayado aértico y aorta
descendente en compartimiento carotideo
derecho.

2. Origen de la arteria carétida interna, caré-
tida externa y vertebral del lado derecho
dependiente del arco aértico descrito,
aproximadamente parasagital a C4-C5.

* Endocrinologia pedidtrica.

°  Mayo 2009: se solicitaron mediciones; se ob-
tuvieron los siguientes resultados: calcio 9.60
mg/dL, fésforo 5.4 mg/dL, magnesio 1.9 mg/
dL. Todos con niveles esperados para la edad.

* Psicologia.

° Septiembre 2009: paciente descrita como
irritable, con afecto disminuido. Se indicaron
pautas de manejo conductual y valorar envio
a psiquiatria.

DISCUSION

El espectro del sindrome VCF es muy amplio,
hasta 190 anomalias descritas.® En este articulo se
presento el caso de una nifa de cinco afnos, en quien
las manifestaciones fonidtricas permitieron su
deteccién. El diagndstico se realizé al presentar
principalmente alteraciones del lenguaje y la voz,
asociadas a malformaciones orofaringeas y masa
cervical. El caso es de particular interés debido a la
masa en cuello que no fue evaluada médicamente
hasta que se atendi6 en el Servicio de Foniatria.

La evaluacion de la paciente y el abordaje multidis-
ciplinario, con enfoque fonoaudiolégico, efectuado por
el Servicio de Audiologia y Foniatria de la Clinica de
del22q11.2 del Hospital Infantil de México Federico
Goémez (Secretaria de Salud), permitié llegar al diag-
nostico de delecién 22q11.2 con arco adrtico cervical
derecho, comprobado por estudio de FISH y por to-
mografia contrastada de grandes vasos.

El amplio espectro del sindrome'-25682.11.15 g5 por
si mismo interesante; en relacién con el drea fonid-
trica puede serlo mas si se consideran las alteracio-
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nes que dan lugar a problemas de habla y voz; no
s6lo para los especialistas, sino para aquéllos en for-
macién. Desde las caracteristicas clinicas, eviden-
tes para los estudiosos, hasta el conocimiento de la
complejidad anatémica del desarrollo desde la eta-
pa fetal y que mds adelante dardn lugar a las mani-
festaciones.

Es importante destacar algunos sintomas de la
paciente y su explicaciéon anatémica, como contri-
bucién al enriquecimiento del acervo diagnéstico de
la especialidad, pues casos como éste puede pasar
desapercibidos si no se conocen la anatomig, fisio-
logia y desarrollo bdsico, ya que se trata de pacien-
tes que pueden requerir mucho apoyo.®

Las alteraciones iniciales que motivaron el estu-
dio del caso fueron fonidtricas: lenguaje, habla y voz.
Existié un retraso en la adquisicién y el desarrollo
del lenguaje; durante la evaluacién fonidtrica pre-
sentaba multiples fallas articulatorias y alteraciones
de voz (hipernasalidad) secundarias al paladar hen-
dido submucoso con insuficiencia velofaringea leve
(IVF), pero también a las caracteristicas de hipoto-
nia'®y problemas de coordinacion existentes en el
SVCF." Briegel W y cols., al estudiar 22 pacientes
con este sindrome, refirieron que 19 (71%) presen-
taron retraso en el lenguaje.?°

También se encontrd escape nasal de aire y ar-
ticulacién compensatoria de tipo fricativo faringeo,
caracteristica presente en 60% de los pacientes con
este sindrome, lo que en la literatura se describe
como discurso con tono mondtono y una articula-
cién deficiente. 32!

El paladar hendido submucoso se ha descrito en
16% de los casos® y en esta paciente se confirmé
mediante nasofaringoscopia al detectarse velo de
paladar con muesca central, ausencia de musculo
de la dvula, con patrén de cierre coronal e insufi-
ciencia velofaringea leve a moderada, causante pri-
maria de las alteraciones del habla.??223

La hipernasalidad en la paciente se asoci6 a la
IVF vinculada con paladar hendido submucoso;
también se ha propuesto que la platibasia da
lugar a una mayor profundidad faringea y a la
hipotonia de la faringe ocasionando trastornos
semejantes.3?4

Rev Mex AMCAOF, 2012; 1 (2): 126-135
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Las alteraciones faciales encontradas en esta nina
fueron: cara alargada, puente nasal ancho y punta
nasal bulbosa, como se ha reportado en la literatura.
A pesar de que estas anomalias se describen como
constantes en el sindrome, para algunos autores el
fenotipo de los pacientes no difiere demasiado de
la normalidad en nifos preescolares, aunque si es
mds caracteristico conforme avanza la edad.'"?
Existe el reporte de dos casos en que, a pesar de
ser portadores de la delecion, el fenotipo no se pre-
senté debido a una compensacién individual del tras-
torno genético.”

La hipoacusia conductiva se describe hasta en
31% de los casos;® aunque también puede presen-
tarse de tipo sensorial y en ocasiones de mayor seve-
ridad que en otros sindromes.'® Al ser evaluada en
Audiologia Pedidtrica la nifa tenia audicién normal.

Las anormalidades cardiacas se han descrito en
77-80% de los casos del SVCF,*'2 y son principal-
mente alteraciones conotruncales. Una de las mds
frecuentes es el arco aértico (AA) a la derecha
(como en este caso), anomalia rara que se define
simplemente como un arco que se eleva a un punto
por encima de la clavicula.?® A pesar de esto, el
arco adrtico cervical derecho (descrito en la to-
mografia contrastada de grandes vasos) no estd
reportado como un hallazgo habitual en el SVCF,
incluso existen pocos reportes en la literatura.
En particular, la malformacién de la paciente mos-
tré ser diferente a otras, especificamente, por el
ascenso de la aorta a través del conducto caroti-
deo derecho, regresando por el mismo sin formar
anillos fibrovasculares que comprometieran otras
estructuras.® Su presentaciéon es rara aun en
pacientes sin el sindrome,'*'* e incluso mds raro
en forma aislada.'?

Las malformaciones vasculares en el sindrome son
frecuentes en cualquier parte del cuerpo; en la larin-
gofaringe pueden ser facilmente reconocibles al rea-
lizar la nasolaringoscopia. En la paciente se observd
el pulso carotideo en la pared faringea derecha, que
no se modificé durante la inspiracién o espiracion. El
hallazgo suele ser caracteristico en los pacientes dada
la frecuencia, y fdcilmente reconocible a nivel de la
faringe por medio de este estudio.?:?8
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Es importante sefnalar que los pacientes con SVCF
suelen cursar con alteraciones endocrinolégicas
como hipocalemia, hipoparatiroidismo, hipo e
hipertiroidismo,®las cuales no presentd la paciente
(la determinacién de Ca, P y Mg fueron normales).
Tampoco se detectaron trastornos inmunoldgicos,
talla baja, infecciones frecuentes o de dificil con-
trol 2429

Como parte del abordaje multidisciplinario, la
evaluacion psicolégica realizada concluye la orien-
tacién a los padres para el manejo de conducta en
casa y observacién continua, para considerar la eva-
luacion por Psiquiatria; esta valoracién es de suma
importancia, ya que los pacientes con SVCF pre-
sentan distintas alteraciones de cardcter neuropsi-
quidtrico como impulsividad anémala, ansiedad o
apatia afectiva,*>®' ademds de que hasta 82% pre-
sentan puntaje bajo en las pruebas de coeficiente
intelectual (IC).3

Finalmente, si bien estd lejos el diagndstico pre-
natal del sindrome,” la confirmacién del diagndstico
por medio de andlisis de FISH, en donde se observd
delecion 22q11.2, permitié, como en muchos ca-
sos, que el abordaje de los pacientes trascendiera
del perfil fenotipico al genotipico.3?

CONCLUSIONES

A pesar de que el SVCF no es un trastorno infre-
cuente, son escasos los pacientes diagnosticados en
nuestro medio, en parte por la amplia variabilidad
fenotipica, pero especialmente por desconocimiento
de las manifestaciones clinicas en amplio espectro de
la presentacioén.

En el drea de Audiologia y Foniatria los signos o
sintomas clinicos que deben hacer pensar en un
SVCF son la hiperrinofonia, regurgitacién nasal, las
diferentes presentaciones de fisura palatina, con o
sin rinolalia, facies caracteristicas, pabellones audi-
tivos ligeramente micréticos con CAE estrecho y oti-
tis serosas resistentes a tratamiento con drenajes
transtimpdnicos.

Una vez identificados, los pacientes requieren
un abordaje multidisciplinario debido a la comple-
jidad de diagndstico y manejo integral; sobre todo
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ante la posibilidad de alteraciones cardiacas, en-
docrinolégicas, inmunolégicas, psiquidtricas, entre
otras, que de no detectarse a tiempo comprome-
terian el desarrollo y la adquisicién de habilidades
(talla, lenguaje, aprendizaje o comportamiento).
Considerando esto, se propone la formacién de
una clinica interdisciplinaria que integre las espe-
cialidades de Audiologia, Foniatria, Genética, Car-
diologia, Endocrinologia, Psiquiatria, Psicologia e
Inmunologia en pacientes con sospecha de este
sindrome.
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