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Caso clinico

Recién nacida a término 37+2 semanas
Embarazo controlado. Eco 3T polihidramnios
Paritorio == Dificultad respiratoria == Intubacién
Apgar 6/7

Gasometria venosa: Acidosis metabdlica

Calcio iénico 3,8

Apneas obstructivas

Traslado a Neonatologia HGUA
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Ingreso en Neonatologia

Malnutricién vy fallo

| de medro
Sepsis asociada a estafilococo
s \ y candidiasis esofagica ‘
. Reflujo gastroesofagico grave
Temblor e hipocalcemia constatada. Sonda nasogastrica

Dificultad respiratoria CONVULSION
MALFORMACION VIA AEREA
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Estudio genético
N

11 Técnica FISH --- deleccién 2211

11 93% de novo
1 Prevalencia 1:4000 RN vivos

o Mortalidad infantil 4% aproximadamente

Servicio de
Pediatria
DEPARTAMENTO DE SALUD




Diagnédstico diferencial

TABLA con las caracteristicas clinicas DiGeorge | Velocardiofacial | Sedlackova . Delecién
mis frecuentes (DG) (VCF) Shprintzen | Rouseff 229112
Microdelecion 22g11.2 +/- +/- +/- +/- (a) +
Hipoplasia de timo, paratiroides e hipocalcemia neonatal. . v N N .
Deéficit de células T '
Defectos del tubo neural +
Holoprosencefalia +/-
Microcefalia +/- +/- +
Anomalias faciales + +
Alteraciones oculares + +i- +
Fisura paladar y/'o LL+/-PH + + + + +
Problemas faringeos + +
Malformaciones cardiacas conotruncales (tetralogia de
Fallot. interrupcion arco adrtico, CIV. tronco arterioso + + N + +
comun...)
Defectos flujo cardiaco + +
Ausencia uterinavaginal +
Baja estatura + + +/- + +
Problemas de aprendizaje +/- +/- + +i-
Retraso mental leve-grave + moderado +/-
Problemas psiquidtricos +/- +/- - +i-
. Enfermedad
OTROS ++ + +/- &‘%:Eii’m de Graves
+i-
Alteraciones en otros CrOMOSOMAS 10pl13-14 4q34. 2-gter.
18¢21.33 10p13-14
+: indica presencia; -: ausencia: —: poco frecuentes; LL: labio leporino; PH: paladar hendido; CTV: comunicacion interventricular
{a) 22q11-ql3. Se ha sugerido que es una entidad diferente, que es geneticamente heterogénea
X e

Hoja informativa ECEMC. Estudio colaborativo Espafiol de Malformaciones congénitas. Instituto de Salud
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Microdelecién 22qg1 1

S S
o Enfermedad MULTISISTEMICA con expresién variable

Bolsa faringea |
(hiomandibular)

Fallo de migracién de 3° y 4° bolsa faringea

Il bolsa
faringea || arco
adrtico

Primer arco
aortico en
regresion

Arteria
- carotida
interna

1V bolsa
faringea

VI arco
aortico

Bolsa de
Rathke Aorta
dorsal
Estomodeo THauea
Primordio - q Esofago

de la tiroides

Faringe

Figura 13-2  Organizacion basica de la region branquial del embrion
humano al final del primer mes.
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Manifestaciones clinicas
B

Afectacion cardiaca congénita 136/165 82%
Dificultades de aprendizaje 132/165 80%
Hipocalcemia neonatal 121/165 73%
Deficiencia de linfocitos T 97 /165 59%
Anormalidades esqueléticas 52/165 32%
Anormalidades paladar 51/165 31%
Malformaciones renales 25/165 15%

> Servicio de
* .. Pediatria

DEPARTAMENTO DE SALUD




Manifestaciones clinicas
B
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Defectos cardioldgicos
-

11 Afectacién entre 80-92% (40-50%manifestacién en infancia)

1 Compromiso conotruncal

Tetralogia de Faliot

Entre Ia Cl v iiIa sS1

Subclavia
aberrante

Tetralogia de Arco aédrtico
Fallot interrumpido

* Dificultades
deglucion

* Problemas
respiratorios

* Crisis cianégenas * Mayor frecuencia

* Circulacién tipo B
pulmonar
interrumpida
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Estudio ecocardiografico
N

11 Estenosis de rama pulmonar aislada
1 No ductus-dependiente en periodo neonatal
11 Ecocardiograma normal

1 ECG sin alteraciones
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Defectos respiratorios

Compresidn via
aérea.
Cardtidas

infernas
andmalas

Anomalias Insuficiencia Laringomalacia
velopalatinas velofaringea supraglética
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Hallazgos fibrobroncoscopia
N

1 Masa subglética de etiologia desconocida

11 Atresia traqueal incompleta

An Pediatr (Barc). 2012;77(2):130-135

: ANALES? PEDIATRIA

I]}I)'E g‘;}g’[rf\R www.elsevier.es/anpediatr

|4 ANALES= PEDIATRIA

ORIGINAL BREVE

Sindrome de microdelecion 22q11: manifestaciones
cardiorrespiratorias y utilidad de la fibrobroncoscopia

M. Azpilicueta Idarreta®*, J. Torres-Borrego®, J.J. Gilbert Pérez?,
E. Ulloa Santamaria® y M. Frias Pérez?
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Masa tumoral vs malformacion via aérea

*Laringoscopia (1/9/15): Tumor miofibrobdstico a nivel de glotis que incluye cuerdas
vocales

*Laringoscopia (8/9/15): Lesién en supraglotis y glotis sugestiva de malformacién
laringea(atresia laringea grado lll)
*Traqueotomia (6/10/15)

A, Tipo . Membrana anterior delgada. Abarca hasta el 35% de la luz glitica (paclenta 1). B. Tipo II. Membrana anterior
moderadamente gruesa, Abarca 35 a 507 de la luz glotica (padiente 2). C. Tipo III. Membrana anterior gruesa. Abarca 50 a 75%
de la luz glitica. Se puede extender a la subglotis (padiente 4). D. Tipo IV. Membrana uniformamenta gruesa. Abarca 75 a 90%
de la luz glitica. Mo se individualizan las cuerdas vocales. Componente subglitico cartilaginoso (paciente ).
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Hipocalcemia refractaria

Hipoparatiroidismo secundario a hipoplasia o
aplasia paratiroidea

Afectacidn paratiroides en 80-90% pacientes
Disminucion niveles de PTH

Clinica: tetania, convulsiones, hipotensidon y QTc
alargado

Principales manifestaciones en periodo neonatal
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Fisiopatologia

lCaz'
Disminucion del calcio

Glan ulas paratiroides

Inhibe la PTH
reabsorcion e s
de fosfato I 25(0H)P
Estimula la Rifion

. . 25-0H-D
sintesis de 1C1 2‘3’8""353
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Hipocalcemia sintomdtica

1 Descenso de niveles de calcio iénico hasta 0,97

11 Temblor y clonus sintomatico

1 Convulsion EEG: normal

“ RM: lesidn transitoria del cuerpo calloso
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Reflujo gastroesofdgico
N

1 RGE vs hipotonia faringea
0 Incoordinacidn respiracién-deglucion
1 Esofagograma

11 Seguimiento exhaustivo de ganancia ponderal
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Reflujo gastroesofdgico

"y )
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Inmunologia
B

1 Compromiso inmune variable

o1 Hipoplasia timica == linfocitos T

o In vitro buena respuesta linfocitaria

o1 Inmunoglobulinas normales

X0
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Sepsis y estudio de inmunodeficiencia

ESTAFILOCOCICAS BACILO GRAM +

central

FALLO DE MEDRO

COMPATIBLE CON INMUNODEFICIENCIA DE LINF T
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Estudio inmunoldgico

Ninos con diagndstico < 1 ano

Hemograma con frotis. Valorar recuento
linfocitario

Fenotipo linfocitario ampliado (CD3, CD4, CDS,
CD16/56 y CD19)

Dosaje de inmunoglobulinas (G, Ay M)

Respuesta proliferativa linfocitaria in vitro a
mitdgeno PHA-fitohemaglutinina
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Inmunodeficiencia

0 Marcada disminucién de linfocitos T con cifras bajas de linf

TCD4+ naive y activacién frente a PHA disminuida

Linf T 2070-  2280- 1460-
CD3 6540 6450 5440
Linf T 1460- 1690- 1020-
Ch 4 5116 4600 3600

Linf T CD3+ 367

Linf TCD4 265

Linf TCD8 71

Linf tCD4 naive 1% total.

=)

1400- 1400-  960-
4230 2000 2600
900- 700- 540-
2860 1100 1660
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Clasificacion inmunodeficiencia

S S
o1 Sd 22911 completo: Linf T CD3< 500cél/mL+ respuesta
disminuida

1 Sd 22q11 atipico: rash+ linfadenopatias+ hepatomegalia+
linfopenia mds leve

o1 Sd 22q11 leve-moderado: 500-1500 cél/mL linf TCD3

_mm

Subpoblaciones de linf en sangre periférica

Respuesta proliferativa de linf T a mitdgenos * *

Respu,e_sta proliferativa de LT a antigenos ‘

especificos

Dosificacion Ig séricas *

Cuantificacion de Ac especificos * iz
o
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Tratamiento inmunodeficiencia

11 Ante valores de linf T CD4 <p5 se inicia profilaxis
frente a Pneumocistis Carinii (Trimetropin
Sulfametoxazol) y Hongos (Fluconazol)

11 gTrasplante de timo?

€ DI00d mnsis. s s

Review of 54 patients with complete DiGeorge ancomaly enrolled in

E_mtumh for thymus transplantation: outcome of 44 consecutive
ansplants

M. Louise Markert, Blythe H. Deviin, Marilyn J. Alexieft, Jie LI, Eizabeth & MeCarthy, Stephanie E
Supion, 13N K. Chinr, Laurs P Hale, Thomas 5. Kepler. 1 He. Marcela Samott, Mchasl &
. Henry E. Rice and Jeffrey C. Hoshner

Servicio de
Pediatria




Resultados

De los 54 individuos iniciales candidatos a trasplante de timo
(atimia) se pudo realizar trasplante en 44 de ellos (81%)

Todos los pacientes trasplantados recibieron infusiones de
inmunoglobulinas 2 anos tras trasplante

33 de los 44 pacientes trasplantados sobrevivieron (75%) durante
el periodo observacional (13 aios)

Los 11 pacientes sometidos a trasplante y fallecidos lo hicieron los
12 primeros meses postrasplante, y ninguno de ellos fue secundario
al trasplante timico

Se comienza a ver proliferacién de linf T 3-6 meses postrasplante
Respuesta PHA adecuada a los 6-12 meses
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Tratamiento al alta
B

Nutricién enteral a través de sonda NG. Tomas de 90ml/3h
Cdnula de traqueostomia

Alfacalcidiol

Hidroferol

Gluconato cdlcico

Trimetropin-sulfametoxazol

Fluconazol

o o o o o o o 0O

Actualmente en seguimiento por UHD Pediatrica
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Seguimiento

0 THE JourNaL OF PEDIATRICS « www peds.com Vel. 159, No. 2 ==

r Table II. Recommended assessments for 22q11.2 deletion syndrome™ 1|

At Infancy Preschool age School age Adoles cence Adulthood
Assessment diagnosis (0-12 months) (1-5 years) (6-11 years) (12-18 years) (=18 years)

knized calcium, parathyroid hormone”

Thyrotropin {thyroid-stimutating hormaone)”

Complete blood cell count and
differential (annwal)

Immunologic evaluation

Ophthalmology

Evaluate patate ¥

Audialogy

Cervical spine {>age 4 years)

Sooliosis examination

Dental evahation

Renal uitrasound

Bectrocardiogram

Ehocardogram

Detwebopmint ™

School performancs

SocializatonAunctioning

Psychiatric/emotional behavioral™

Syslems review

Deleon studies of parents

Genetic counseling

Gynecologic and confraceptive Semvices

- - -
- -

- -
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Pronostico
B

o1 Evaluacién individual del caso % Via respiratoria/Inmunodeficiencia

1 Abordaje multidisciplinar y seguimiento exhaustivo por hospitalizaciéon a domicilio

1 Seguimiento del desarrollo psicomotriz

MEED OF SPECIALTIES BY AGE OF 22q 11 D5 CHILDREN

-
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Towards a safety net for management of 22q11.2 deletion syndrome: guidelines for our times.
Eur J Pediatr (2014)
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