
Introducción
El síndrome velocardiofacial (SVCF), definido por prime-

ra vez por Shprintzen en 1978(1) en 12 niños, aunque descrito ya
por Strong en un caso familiar previamente(2), se caracteriza por
presentar(3) fisura palatina abierta o submucosa, anomalías car-
díacas, particularmente de tipo conotruncal, facies dismórfica,
hipotonía, retraso del desarrollo con dificultad de aprendizaje y
estatura baja como hallazgos característicos. Es un cuadro de
presentación muy infrecuente y que se publica muy escasamente
fuera de la institución que lo comunicó originalmente, y que es
centro de referencia para su manejo(3). Tras revisar mediante Med
Line la literatura internacional sobre el cuadro en los últimos 15
años, no hemos encontrado ningún caso publicado en lengua es-
pañola.

Presentamos cuatro casos de SVCF, describiendo su evolu-
ción natural, así como las distintas anomalías asociadas. Se co-
mentan aspectos genéticos del cuadro. Se insiste en la impor-
tancia del conocimiento del cuadro para el pediatra interesado
en la dismorfología.

Material y métodos
Revisamos de forma retrospectiva las historias clínicas de

cuatro niños (dos varones y dos mujeres) diagnosticados de SVCF
entre enero de 1991 y junio de 1994, en virtud de la asociación
de: 1) Dismorfia facial característica: facies alargada, hiperte-
lorismo, raíz nasal ancha, nariz prominente, philtrum labial lar-
go, orejas displásicas y asimetría facial con el llanto. 2)
Cardiopatía congénita, y 3) Anomalías palatinas.

En todos los pacientes se analizan: debut clínico, antece-
dentes personales y familiares, tipo de cardiopatía congénita,
dismorfia facial, anomalías palatinas, malformaciones aso-
ciadas, desarrollo psicomotor y pondoestatural y evolución
clínica.

En todos los casos se realizaron: analítica hemática (hemo-
grama, bioquímica general, coagulación), valoración cardioló-
gica (radiografía de tórax, ECG y ecografía), TAC craneal, eco-
grafía abdominal, cariotipo con estudio de bandas, estudio in-
munológico (inmunoglobulinas y poblaciones linfocitarias) y

valoración oftalmológica (oftalmoscopia). En tres casos (núms.
1, 2, 4) se realizó cateterismo cardíaco. En dos (casos 1 y 4),
tránsito digestivo superior con estudio seriado de deglución y
valoración ORL, mediante laringoscopia directa e indirecta. En
tres casos (núms. 1, 2 y 4), EEG. En uno, RMN craneal (nº 1).
En tres casos, estudio de serie esquelética.

Resultados
Los cuatro casos debutaron clínicamente en período neo-

natal inmediato, asociando soplo cardíaco y dismorfia facial. En
los casos 1 y 4 se presentó además crisis de cianosis en las pri-
meras horas de vida. Antecedentes familiaries: caso nº 2, co-
municación interventricular en un hermano. Tres de los casos
procedían de áreas de nuestra provincia en las cuales el cultivo
intensivo bajo plástico es práctica habitual. El 4º es de etnia
gitana. El embarazo fue normal, y el parto a término, vaginal y
eutócico en los cuatro casos. El caso nº 1 presentó hidramnios y
crecimiento intrauterino retardado grave (peso recién nacido
1.950 g, perímetro cefálico 34 cm, longitud 44 cm). Los hallaz-
gos cardiológicos se desarrollan en la tabla I. Los cuatro casos
asociaron dismorfia facial típica ya descrita, muy marcada en el
caso nº 1 (Fig. 1), y asimetría facial con el llanto secundaria a
hipoplasia del orbicular oris. Entre las anomalías palatinas, tres
de los casos (núms. 1, 3, 4) mostraron paladar ojival con inco-
ordinación velofaríngea. El caso 2 presentó fisura palatina com-
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Figura 1. Dismorfia facial. Caso nº 1. Hipertelorismo, raíz nasal ancha y
hundida, philtrum labial largo, asimetría facial con el llanto.



pleta del paladar óseo y blando. Los casos 1, 2 y 4 presentaron
retraso pondoestatural moderado-severo, de inicio desde el pri-
mer trimestre, con mayor afectación del peso, además de in-
fecciones respiratorias de repetición. También tres de los casos
(núms. 1, 3, 4) asociaron retraso psicomotor moderado-severo
de carácter mixto, con mayor componente estático, desde las pri-
meras fases de desarrollo. Los casos 1 y 4 presentaron crisis de
broncoespasmo, de carácter moderado-grave, sin infección pre-
via. Otras malformaciones asociadas se describen en la tabla II.
En los casos 1 y 2 se produjeron crisis convulsivas tonicocló-
nicas generalizadas coincidentes con fiebre y con estudio EEG
normal. El nº 4 asoció crisis parciales motoras con fiebre y sin
ella, con focalidad parietal derecha en el estudio EEG.

Entre los exámenes complementarios destacan: estudio de
metabolismo fosfocálcico, inmunológico y cariotipo normales.
Radiografía de tórax (Fig. 2): corazón «en zueco» con dismi-
nución de la perfusión pulmonar en los casos afectos de situa-
ción Fallot; imagen tímica normal. TAC craneal: atrofia córtico-
subcortical en el caso nº 4 e hidrocefalia tetraventricular en el
caso 1. En éste la RMN craneal mostró hipogenesia-atrofia del
cuerpo calloso, con hidrocefalia tetraventricular no activa. Se

realizó cirugía cardíaca mediante la intervención de Blalock
Tausig en período neonatal en los caso 1 y 4 y a los 2 años de
edad en el caso 3. El caso nº 1 que precisó cierre de la fístula tra-
queoesofágica en período neonatal inmediato y posteriormente
gastrostomía para alimentación, fue exitus a los 30 meses de vi-
da como consecuencia de su insuficiencia cardíaca congestiva,
tras un episodio de hemorragia digestiva alta masiva.

Comentarios
El SVCF es un cuadro de descripción reciente y manejo muy

centralizado(3). Shprintzen y cols. habían publicado, hasta 1991,
60 casos(3,4), siendo 87 los casos que hemos podido recoger des-
critos por otros autores hasta la actualidad(3,5,6). A pesar de esta
relativa escasez de publicaciones sobre el cuadro, sus caracte-
rísticas se han ido delimitando progresivamente en los últimos
15 años. Todos los pacientes tienen una apariencia facial simi-
lar, ya comentada. En los 60 pacientes descritos por Shprintzen
en 1981(4) las malformaciones cardiovasculares más frecuentes
fueron: defecto del septo ventricular, arco aórtico derecho y te-
tralogía de Fallot. La presencia de SVCF es frecuente en pa-
cientes que, como dos de nuestros casos, presentan defectos del
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Tabla I Hallazgos cardiológicos

Cardiopatía Debut Crisis de ICC Rx Ecocardio- Cateterismo
congénita cardiológ. cianosis tórax grafía

1. Fallot, RN RN RN Corazón en Atresia val. Ramas
atresia val. cianosis, 8 severas frecuentes zueco. pulmonar, pulmonares
pulmonar h soplo en recurrentes descompen- Hipoperf. CIV hipoplásicas
hipoplasia b.p.i. y e saciones pulmonar membranosa
ramas pul. zona invalidantes Hipertrofia

de ductus VD,
Hipoplasia

tronco
pulmonar

2. Fallot RN soplo Desde los No Igual 1 EP valvul. Situación
sistólico en 3 m CIV Fallot
mesocardio ocasionales membranosa

bien Hipertrofia
toleradas VD, arco

aórtico der.

3. Estenosis RN soplo No No Leve EP No realizado
pulmonar sistólico cardiomega- supravalv.
supravalv. foco lia derecha Válvula,

pulmonar infundíbulo
y arco

pulmonar
normales

4. Fallot RN RN Debut 2 m Igual 1 Igual 1 Igual 1
Atresia cianosis severas, Bien

pulmonar 12 h soplo recurrentes controlada
Hipoplasia en b.p.i. y con
ramas pul. en área diuréticos

ductus



septo ventricular asociados a atresia pulmonar y arterias pul-
monares hipoplásicas(5). Esta grave forma de tetralogía de Fallot,
denominada inicialmente por autores japoneses(8) como facies
de anomalía conotruncal, no es probablemente más que una va-
riante del SVCF(3,5). El síndrome cardiofacial de Cayler descri-
to por este autor en 1969(9) asocia cardiopatía congénita con
facies de llanto asimétrico por hipoplasia de músculo triangular
de los labios. Ocho de los 11 pacientes descritos por Rodríguez
Núñez y cols.(10), en los que se encontró facies asimétrica con el
llanto asociada con otras malformaciones congénitas, presen-
taron síndrome de Cayler con afectación cardíaca preferente-
mente del área conotruncal. En otro caso, en el que no se de-
mostró cardiopatía asociada, presentaba facies asimétrica con el
llanto y paladar ojival. Todo ello hace pensar que también nos
encontramos en este caso ante una manifestación más de un sín-
drome de amplio espectro que engloba diferentes entidades.

La presencia de retraso psicomotor y pondoestatural es ha-
bitual en los pacientes afectos de SVCF(1,5). Las crisis de bron-
coespasmo descritas por primera vez por Jedele y cols.(5) en
pacientes afectos del cuadro, se presentaron en dos de nuestros
casos. Aunque en tres casos registramos infecciones respirato-
rias de repetición, en ninguno se apreció hipocalcemia, dismi-
nución radiológica del volumen tímico o alteraciones en el es-
tudio inmunológico, hallazgos también habituales del cuadro.
Precisamente la similitud clínica del SVCF con el síndrome de
Di George, llevó a establecer una correlación entre los dos cua-
dros(11). A su vez, el conocimiento de que una traslocación no
balanceada entre el brazo corto y la región proximal del cro-
mosoma 22, 22 (22pter 11) era la alteración genética más fre-
cuente en el segundo(7,12), motivó el análisis mediante genética
molecular de la misma zona en los pacientes afectos de SVCF,
consiguiéndose demostrar una deleción en el interior del brazo
largo del cromosoma 22 (22q11). Siguiendo este mismo razo-

namiento, esta alteración se ha detectado no sólo en el SVCF y
el de Di George, sino también recientemente(13,14) en algunos
tipos de defectos cardíacos conotruncales, en el síndrome de
Cayler, así como en la anomalía de facies conotruncal descritos
previamente. Todo ello ha llevado a englobar este conjunto de
procesos que se caracterizan por presentar anomalías faciales
asociadas a afectación cardíaca preferentemente dentro del área
conotruncal, y en las que existe una base genética común den-
tro del denominado, de forma genérica, fenotipo CATCH 22(14).

En el paciente afecto de SVCF la presencia de esta altera-
ción genética no es predictora de la expresión fenotípica que
puede ser muy variable(7). La técnica de hibridación con fluo-
rescencia «in situ» de los cromosomas en metafase usando las
pruebas de cósmidos de la región cromosómica del síndrome de
Di George, consigue la detección de la deleción en el 68% de
los pacientes afectos de SVCF, haciendo posible, además, el
diagnóstico prenatal del cuadro(15). El estudio genético fue nor-
mal en los cuatro casos que presentamos. Aunque en todos los
casos su petición fue orientada, se utilizó tecnología conven-
cional.

Shprintzen y cols.(4) refieren cuatro madres sanas que reci-
bieron agentes inductores del embarazo durante el primer tri-
mestre y una madre que estuvo expuesta a gases anestésicos du-
rante el mismo. En nuestros casos destaca una presentación muy
recortada en el tiempo, perteneciendo tres de ellos a una zona de
nuestra provincia, el poniente almeriense, en que el cultivo in-
tensivo bajo plástico es práctica habitual y el medio de vida de
las familias afectas, lo que conlleva la frecuente exposición a
pesticidas durante el embarazo. El cuadro se ha relacionado en
general con pacientes de etnia caucásica(3), no habiéndose des-
crito en niños de etnia gitana, a la que pertenece nuestro cuarto
caso.

Terminamos resaltando la importancia de este cuadro, pro-
bablemente infradiagnosticado, y que debe sospecharse en todo
paciente con dismorfia facial pecular, asociada a cardiopatía con-
génita principalmente del tipo de Fallot. En todos los casos de
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Tabla II Otras malformaciones asociadas

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4
Atresia esófago Displasia No Hernia inguinal
tipo II (clasificación de caderas bilateral
de Ladd) bilateral

Hidrocefalia Hidronefrosis
tetraventricular por estenosis 
no activa pieloureteral bilateral

Hipogenesia
Atrofia de cuerpo
calloso

Persistencia del vítreo Atrofia
primitivo corticosubcortical
Atrofia óptica moderada
Displasia de cadera
bilateral

Figura 2. Radiografía de tórax. Caso nº 4. Imagen tímica normal. Corazón
«en zueco» con disminución de la perfusión pulmonar.



SVCF debe realizarse, además, estudio de metabolismo fosfo-
cálcico e inmunológico para descartar la posible asociación con
síndrome de Di George.
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