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El sindrome velocardiofacial
en la interconsulta psiquiatrica
en un hospital general
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Los sindromes psicoticos secundarios a alteraciones ge-
nomicas tienen una baja prevalencia y pueden pasar facil-
mente inadvertidos en la practica clinica diaria. El sindrome
velocardiofacial o sindrome de DiGeorge (SVCF/SDG) es el
trastorno genémico mas frecuentemente asociado a una
delecion intersticial de la region 22q11, con una incidencia
de 1 por cada 4.000 recién nacidos. Las manifestaciones
clinicas constituyen una pléyade de alteraciones cardiacas,
faciales, urogenitales y psiquiatricas, entre las que destaca
la esquizofrenia o el trastorno esquizofreniforme con una
incidencia de cerca del 309% a lo largo de la vida. A conti-
nuacion presentamos el caso de una paciente de 21 afios de
edad que ingreso en el servicio de hematologia de nuestro
hospital por una pancitopenia secundaria a metimazol y que
presentaba antecedentes psiquiatricos no bien filiados y
realizaba tratamiento antipsicotico.
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Velo-Cardio-Facial syndrome at the psychiatry
consulting-liaison service in a general hospital

Psychotic syndromes secondary to genomic disorders
have low prevalence and may easily go unnoticed in the
daily clinical practice. The velo-cardio-facial syndrome or
DiGeorge syndrome (VCFS/DGS) is the genomic disorder
most frequently associated to an interstitial deletion of the
22q11 region, with an incidence of one per every 4,000
newborns. Clinical manifestations constitute a constella-
tion of cardiac, facial, urogenital and psychiatric disor-
ders, among which schizophrenia or schizophreniform di-
sorder stand out with an incidence of about 30 % over the
lifetime. In the following, we present the case of a 21 year
old female patient who was admitted to the hematology
service of our hospital due to pancytopenia secondary to me-
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timazole, who had non-specified psychiatric background
and who received antipsychotic treatment.
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Los sindromes genéticos causados por reordenamientos
cromosomicos que dan lugar a alteraciones de dosis génica
se caracterizan por retraso mental y/o malformaciones con-
génitas. La region 22q11 es especialmente susceptible a los
reordenamientos cromosomicos', siendo el sindrome velo-
cardiofacial/sindrome de DiGeorge (SVCF/SDG) el trastorno
genomico mas frecuentemente asociado a una delecion in-
tersticial, con una incidencia de 1 por cada 4.000 recién
nacidos?. Las manifestaciones clinicas incluyen retraso men-
tal, trastornos del aprendizaje, defectos cardiacos conotrun-
cales, malformaciones urogenitales, faciales, paladar hendi-
do, insuficiencia velofaringea y lenguaje nasal. También
pueden presentar agenesia o hipoplasia timica, hipoparati-
roidismo, hipocalcemia, sordera neurosensorial o de con-
duccion y alteraciones esqueléticas. La incidencia de tras-
tornos psiquiatricos en estos pacientes es elevada, siendo la
esquizofrenia frecuente (25-30%)3. A continuacion presen-
tamos el caso de una paciente con un trastorno esquizofre-
niforme diagnosticado 5 aflos antes que ingreso en el servi-
cio de hematologia de nuestro hospital para estudio y
tratamiento de una pancitopenia severa. Presentaba diver-
sas malformaciones y las complicaciones durante su ingreso
permitieron finalmente el diagnostico sindromico.

Se trata de una paciente de 21 afios de edad con antece-
dentes de: a) tetralogia de Fallot intervenida quirurgica-
mente en 1985 (cierre de la comunicacion interventricular
[CIV] y ampliacion del tracto de salida del ventriculo dere-
cho) y reintervenida en 1995 (colocacion de una protesis
biologica pulmonar y cierre de la CIV residual); b) paladar
ojival; c) hipoacusia bilateral desde la infancia tratada me-
diante estapedectomia a los 15 afios; d) estrabismo bilateral
intervenido en tres ocasiones; e) escoliosis lumbar idiopatica
intervenida en 1993 (fijacion metalica y colocacion de injer-
tos 6seos); f) disnomia; g) retraso del aprendizaje detectado
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durante la infancia; h) flater auricular diagnosticado en
1995 tratado mediante ablacion del foco auricular ectopico
sin éxito y posteriormente con amiodarona; i) trastorno es-
quizofreniforme diagnosticado a los 16 afios caracterizado
por elevada suspicacia, ideacion delirante y autorreferencial
de 1 afo de duracion, tratado con olanzapina 5 mg/dia y sin
recidivas posteriores, y j) hipertiroidismo secundario a trata-
miento con amiodarona diagnosticado en octubre de 2002,
en tratamiento con metimazol.

La paciente ingreso en enero de 2003 en el servicio de he-
matologia para estudio de una pancitopenia severa (leucoci-
tos, 0,9 x 10%/I; neutrofilos, 0,3 x 10%/1; Hb, 81 g/, Hto, 25 %;
reticulocitos, 3,5 x 10%/l, y plaquetas, 7 x 10%/I) detectada a
raiz de un sindrome febril de foco abdominal. El mielograma
mostrd una médula hipocelular, con disminucion de las tres
series hematopoyéticas y ausencia de blastos. La biopsia me-
dular puso de manifiesto una relacion celularidad/grasa muy
disminuida, con persistencia de focos eritroblasticos y aisla-
dos elementos de las series granulocitica y megacariocitica.
Con el diagnostico de aplasia medular probablemente secun-
daria a metimazol se retird dicho farmaco y se inicio antibio-
ticoterapia empirica de amplio espectro, G-CSF y soporte
transfusional. Durante el ingreso la paciente present6 una hi-
pocalcemia severa (calcemia, 6 mg/dl) con tetania, que se re-
solvié con aporte de calcio. Las determinaciones de PTH y vi-
tamina D3, asi como la eliminacion urinaria de calcio
resultaron normales. La paciente presentaba una intoleran-
cia a la ingesta oral que dificultaba el tratamiento antipsico-
tico y una alteracion del estado de animo en forma de triste-
za, por lo que se solicito valoracion psiquiatrica.

La exploracion psicopatoldgica no evidencio sintomatologia
depresiva ni alteraciones sugestivas de cuadro psicotico, esta-
bleciéndose el diagnostico de reaccion de desmoralizacion no
patologica y se inicié tratamiento con olanzapina bucodisper-
sable y psicoterapia de apoyo. Dado el contexto de la pacien-
te, se solicito un estudio genético con el objetivo de descartar
un SDG, que evidencio la existencia de una delecion de 22q11
(fig. 1). La paciente fue dada de alta al mes del ingreso con un
buen estado general, eutimica y con unos valores hemoperifé-
ricos normales, salvo por la persistencia de una plaquetopenia
leve (80 x 109/1). Las sucesivas determinaciones de hormonas
tiroideas llevadas a cabo en este periodo resultaron normales,
por lo que la paciente no recibio tratamiento especifico.

El estudio de las alteraciones asociadas a la delecion de
22q11 se ha llevado a cabo desde diferentes ambitos. Un es-
tudio reciente* sugiere que en todos los pacientes con tetra-
logia de Fallot asociada a otras malformaciones se deberia
realizar un analisis especifico de esta region. En cuanto a la
relacion del SVCF con la esquizofrenia, diferentes estudios
realizados en pacientes esquizofrénicos han puesto de mani-
fiesto una elevada prevalencia de la delecion 22q11 (superior
al 29)5. En este sentido diversos trabajos sugieren descartar
la existencia de alteraciones en 22q11 en aquellos pacientes
con trastornos psicoticos que presenten alguno de los rasgos
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22q11.2 N25 (D22S75)
22913 (ARSA)

Figura 1 | Delecién de 22q11.2 en el SDG/SVCF (region
CATCH 22) mediante la técnica de FISH (fluorescence in situ
hibridization), sondas N25 (D22S575) SpectrumOrange/ARSA
(22q13.3) SpectrumGreen Control Probe. La ausencia de sefial
naranja en un cromosoma 22 indica la delecion del locus
22q11.2.

fenotipicos o metabolicos propios del SVCF7. Trabajos re-
cientes sugieren la importancia de los polimorfismos del gen
de la catecol-O-metiltransferasa (COMT) (Val158/Met158)8.
Esta enzima, cuyo gen se localiza en la region 22q11, es la
responsable del metabolismo de la dopamina y su disfuncion
podria relacionarse con el inicio de la psicosis a través del
aumento de los niveles séricos de dopamina.
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