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RESUMEN

Introduccion: el sindrome de delecién 22q11 fue descrito por primera vez
en 1965 por el Dr. Angelo DiGeorge. Es la microdelecion cromosdmica mas
frecuente con una prevalencia de 1 en 3 a 6000 nacidos vivos y aproxima-
damente 1 en 1000 fetos. Es el sindrome més asociado con cardiopatia con-
génita. Su presentacion clinica es variable y compromete diversos sistemas.

Objetivo: describir dos casos del sindrome de DiGeorge.

Métodos: dos casos pediatricos con microdeleciones en 22q11.2, ambas
de sexo femenino. La primera de 12 afos, con antecedente de convulsio-
nes. retraso global del neurodesarrollo moderado, peso de 52 kg, talla de
149 cm, perimetro cefélico de 54 cm, rasgos dismorficos, ecocardiograma
con CIA tipo Ostium secundum pequefa. La segunda de 11 afos, se desco-
nocen antecedentes. Talla de 134 cm, peso de 30 kg, perimetro cefélico de
52 cm, rasgos dismarficos, paladar submembranoso transilumina, hiperlaxi-
tud, retraso del neurodesarrollo y conductual. Hipocalcemia asintomatica y
deficiencia de vitamina D.

Resultados: primer caso con cariotipo normal 46 XX [25], hibridacién ge-
némica con microdelecion en brazo largo de cromosoma 22 banda 11.21
(arr22g11.21[1864050- 21463730]x1) con pérdida de 2,54 Mb y segundo
caso cariotipo normal 46 XX [25], hibridacion gendmica con microdelecion
en brazo largo del cromosoma 22 en bandas 11,21 con pérdida de 3Mb (ar
r22q11.21[18648855-21,800,471]x1).

Discusion y conclusion: el sindrome de delecion 22g11 tiene un fenotipo
heterogéneo, sin embargo; existen caracteristicas claves asociadas a la de-
lecidn que nos permite identificarlo como en nuestros casos.
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