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Esquizofrenia y síndrome
velocardiofacial
(An Esp Pediatr 2002; 56: 476-477)

Sr. Editor:

El síndrome velocardiofacial (SVCF) fue descrito inicialmente
en 1978 por Sphrintzen et al. Presenta la deleción del cromoso-
ma 22q11.2. Ésta tiene una frecuencia de 1 por cada 4.000 recién
nacidos1 y se trata de la microdeleción intersticial más frecuente
en humanos. Puede presentarse con manifestaciones clínicas
muy variables, de forma que varios fenotipos resultantes se han
identificado inicialmente como síndromes distintos en la biblio-
grafía: síndrome de DiGeorge, SVCF (Shprintzen), síndrome de
la anomalía facial conotruncal (Takao) y defectos aislados del
tracto de salida cardíaco.

Se aporta un caso de SVCF con trastornos psiquiátricos, ma-
nifestación del síndrome que por su frecuencia justifica la nece-
sidad de intervención precoz.

Se trata de una adolescente de 13 años, primera hija de padres sa-
nos, jóvenes, no consanguíneos, de un embarazo normal. Parto a tér-
mino, no instrumentalizado. Apgar 8-8. Peso de nacimiento: 2.550 g.
A los 3 meses de edad ingresa en un centro hospitalario por presentar
una infección urinaria. En los estudios complementarios se detecta
agenesia renal izquierda en la pielografía, con cistografía y cistoure-
trografía miccional convencional (CUMS) normales. Al observar dis-
morfia facial e hipotonía se completa el estudio con un cariotipo con
una resolución de bandas de 550 que resultó normal. Ecografía cere-
bral normal y ecocardiografía, que muestra una arteria subclavia de-
recha aberrante. Un test de deglución confirmó la existencia de inco-
ordinación orofaríngea. Entre los 3 y los 6 años, presenta otitis
recidivantes y voz hipernasal, por lo que a los 7 años, se procede a
adenoidectomía y colocación de drenajes transtimpánicos bilaterales.
A los 5 años, al detectarse retraso escolar, fue estudiado por la uni-
dad de neurología infantil, constatando en el ámbito motor problemas
de coordinación y en el ámbito cognitivo dificultad en el aprendizaje.
Se practicó tomografía computarizada (TC) craneal que fue normal.

Acude a nuestra consulta por primera vez a los 11 años, obser-
vándose escoliosis juvenil que precisa tratamiento ortopédico médi-
co. No relatan otros problemas psicoconductuales, estando escola-
rizada (aunque presentaba fracaso escolar). A los 13 años consulta
por deterioro intelectual progresivo, de 6 meses de evolución (coin-
cidiendo con la adolescencia y un cambio escolar a un centro de
educación especial), que se ha agudizado las últimas 4 semanas al
regresar a la escuela tras período vacacional, presentando apatía,
tristeza y mala adaptación. A veces fantasea, da vida a seres inani-
mados, vive historias irreales.

Exploración física: peso 34,5 kg (–1,5 DE), talla, 143 cm (–2 DE),
perímetro cefálico 53,5 cm (m), constantes vitales normales. Buen
aspecto físico, hábito asténico. Normocoloreada, normohidratada.
Apatía, dificultad a la articulación de palabras, voz hipernasal, len-
gua saburral, facies dismórfica (orejas de implantación bajas, hendi-
duras palpebrales pequeñas, ojos pequeños y micrognatia). Esco-
liosis. Exploración neurológica: leve hipotonía, no ataxia, fuerza y
reflejos normales, pares craneales normales. No se observa bocio. El
resto de exploración por aparatos no reveló hallazgos patológicos.

Exploraciones complementarias: hemograma, glucemia, creatini-
na, bilirrubina, aspartato aminotransferasa (AST), alanino amino-
transferasa (ALT), sideremia normales; tirotropina 10,05 mU/ml
(0,25-6,70 mU/ml), tiroxina 13,14 pmol/l (9-24 pmol/l); anticuerpos
antiperoxidasa tiroidea 29, 98 unidades (n < 32 U/ml); anticuerpos
antitiroglobulina 152,90 U/ml (n < 115 U/ml); ecografía tiroidea normal.

Fue remitida al hospital de referencia donde se completó el estudio
mediante valoración por el servicio de psiquiatría, siendo diagnosti-
cada de brote psicótico. El servicio de genética orienta hacia un SVCF
confirmándose, con estudio citogenético (mediante técnica de hibri-
dación in situ fluorescente [FISH] con sonda TUPPLE 1 que detectó la
deleción cromosómica 22q11.2. Se instauró tratamiento con risperi-
dona y seguimiento, mejorando el brote psicótico, posteriormente la
evolución fue tórpida, por lo que ingresa en psiquiatría, diagnosti-
cándose de esquizofrenia hebefrénica, que precisó tratamiento con
clozapina con buena tolerancia. En la actualidad presenta una incapa-
cidad por retraso mental moderado; con persistencia de ciertos tras-
tornos de conducta, por lo que requiere tratamiento neuroléptico, se-
guimiento psiquiátrico y escolarización en centro especializado.

En 1997, en un estudio colaborativo europeo2 de 558 pacien-
tes con la referida deleción, se establecieron las manifestacio-
nes clínicas más frecuentes del SVCF.

Siendo la mayoría de los casos esporádicos, hay un 10% de los
casos hereditarios3. En nuestro caso, el estudio parental no se lle-
vó a cabo por negativa paterna. En el período neonatal destaca-
ban los problemas alimentarios, generalmente relacionados con
los defectos de paladar; complicaciones de las cardiopatías, y las
convulsiones por hipocalcemia. En la referida serie europea el
crecimiento posnatal se ve afectado pues el 83% presentaba un
peso y talla por debajo de la media y el 36% por debajo del ter-
cer percentil. El 75% de los pacientes presentaban defectos car-
díacos; la microdeleción 22q11 se ha observado en un gran nú-
mero de cardiopatías, aisladas o asociadas a estos síndromes.

Numerosos trabajos demuestran la importancia de los factores
genéticos como causa de los defectos congénitos del corazón4.
El 60% de los pacientes presentaba hipocalcemia, por lo habi-
tual, aunque no siempre, en el período neonatal. El 36% asocian
anomalías renales. Stewart et al5 recomiendan la realización de
ecografía renal en todo paciente diagnosticado de la deleción,
aunque no presente clínica, dada la alta prevalencia de estos de-
fectos. El 32% presentaba insuficiencia velofaríngea. El desarro-
llo mental de niños (> 1 año) y adultos era anormal en el 68%,
siendo el retraso mental leve en el 30% y moderado o grave en
el 38%. En otra serie amplia, Gerdes et al6 observan que el 54%
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presentaba retraso moderado-grave con el 80% por debajo de la
media en el desarrollo del lenguaje. En un artículo de revisión,
sobre el fenotipo de comportamiento de estos pacientes Swillen
et al7 describen dificultades del aprendizaje en el 82-100 % de
los pacientes. Gerdes et al8 en un estudio multicéntrico, demues-
tran que las alteraciones en la inteligencia están directamente re-
lacionadas con la alteración genética, no con los defectos físicos
o las intervenciones terapéuticas realizadas. Asimismo, la des-
cripción de series más amplias de casos en la bibliografía junto
con períodos más prolongados de seguimiento y la identificación
de adultos con la deleción han permitido conocer que los tras-
tornos psiquiátricos son una de las manifestaciones clínicas fre-
cuentes de la anomalía, hasta el 60% de los adultos la presentan9.
Todos estos datos justifican la necesidad de programas de inter-
vención precoz en estos pacientes debido a la elevada frecuencia
de problemas de conducta y enfermedades psiquiátricas, como
trastornos bipolares o esquizofrenia.

Se trata pues de un síndrome con un aspecto fenotípico muy
amplio y variable. Cuando en un paciente se sospecha que pue-
da existir un SVCF por sus características clínicas, se ha de cur-
sar un cariotipo a la vez que la prueba específica por FISH. Un
porcentaje pequeño de pacientes (< 5 %) con criterios clínicos
no dan el test positivo pero tienen deleciones. La deleción
22q11 se hereda de forma dominante aunque aproximadamente
el 90% de los casos presentan la deleción de novo. Debido a la
gran variabilidad fenotípica y a la implicación de transmisión
debe practicarse el test diagnóstico a los padres del niño afectado.
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Síndrome compartimental
por mordedura de víbora
(An Esp Pediatr 2002; 56: 477-478)
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En España existen tres especies de víboras venenosas: la co-
mún (Vipera aspis), la peliada (Vipera berus) y la hocicuda o de
Lataste (Vipera latastii). Esta última es la que se encuentra en An-
dalucía. La herida que provoca la mordedura se caracteriza por
dos orificios con secreción hemática separados de 6-8 mm1. La
mordedura de serpiente no es frecuente en España2-5. El envene-
namiento por mordedura de víbora es potencialmente mortal,
puede producir desde la lesión cutánea sin otros síntomas, hasta
la afectación general grave con fallo renal agudo y rabdomiólisis6.

Se presenta el caso de una niña de 9 años y 34 kg de peso, sin an-
tecedentes personales de interés, que ingresa en la unidad de cui-
dados intensivos pediátricos tras sufrir una mordedura de serpiente.
A su ingreso presenta buen estado general, dos orificios de inocula-
ción en la cara anterior de la muñeca derecha, edema en brazo y
mano derechas con equimosis y dolor en reposo y a la moviliza-
ción del brazo derecho; se palpan adenopatías de 1 cm de diámetro,
blandas y dolorosas en axila derecha. El resto de la exploración no
presentaba hallazgos de interés. Las exploraciones complementarias,
incluyendo estudio de coagulación y estudios de función renal y he-
pática, fueron normales. Se trató inicialmente, por vía intravenosa,
con antihistamínicos (dexclorfeniramina), analgésicos (metamizol),
corticoides (prednisolona) y antibioterapia (amoxicilina-clavulánico).
A las 12 h del ingreso presentó un síndrome compartimental del
miembro afectado, con la piel a tensión y aumento considerable
del edema y las equimosis. Se consulta con el servicio de cirugía
plástica la indicación de intervención quirúrgica, recomendándose
tratamiento postural, con elevación del brazo al cenit. El cuadro
mejora en las siguientes horas, no siendo necesario el tratamiento
quirúrgico. La evolución fue favorable, y fue dada de alta a las 48 h
de su ingreso, presentando únicamente una ligera reacción eritema-
tosa en el lugar de la mordedura.

La localización más frecuente de las lesiones en los niños es la
extremidad superior derecha. Esto se explica porque en la ma-
yoría de las ocasiones la mordedura se produce al intentar coger
al reptil con la mano4. Los efectos patógenos del veneno se re-
sumen en la figura 1. El peligro se ve aumentado en los niños
debido a su menor superficie corporal, que provoca una mayor
dosis relativa de veneno recibido7. El manejo inicial consiste
básicamente en el lavado y desinfección cuidadosa de la zona
afectada. Maniobras como la incisión y succión están contraindi-
cadas, aunque se usen en otras especies. La aplicación de un
torniquete venoso superficial flojo y la inmovilización de la ex-
tremidad retarda el paso del veneno al torrente circulatorio. El
traslado al hospital es obligado, donde se valorará la gravedad
del cuadro y se realizará una observación durante al menos
24 h. La intensidad del envenenamiento puede clasificarse según


