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¿Es suficiente la valoración
cardiológica en la tetralogía
de Fallot?

Sr. Editor:

Hemos leído con gran interés el artículo en la sección “¿Cuál

es su diagnóstico?” sobre síndrome cardiofacial o de Cayler1, y

deseamos felicitar a sus autores. Este cuadro con entidad pro-

pia se reconoce actualmente como la asociación de malforma-

ciones cardíacas congénitas y la hipoplasia o agenesia del

músculo depresor del ángulo de la boca (depresor anguli oris)2.

Sin embargo, nos gustaría hacer algunas precisiones.

Dentro de las pruebas complementarias a realizar en el caso

presentado creemos que podría ser de especial interés un ca-

riotipo con estudio genético molecular de síndrome CATCH

22q11.2. La deleción 22q11.2 es la alteración genética por dele-

ción más frecuente en seres humanos, aproximadamente

1/4.000 recién nacidos vivos la presentan. Esta deleción se ha

identificado en muchos pacientes con fenotipos y presentacio-

nes clínicas muy variables, como el síndrome de Di George,

síndrome velocardiofacial3, síndrome de anomalías conotrunca-

les y faciales, así como algunos casos de síndrome de Opitz y de

síndrome cardiofacial o de Cayler, caso presentado por Silveira

Cancela et al1.

Existe una gran variedad de anomalías clínicas que acompa-

ñan a esta deleción, sin una adecuada correlación genotipo-fe-

notipo en los pacientes afectados. Los hallazgos clásicos son fa-

cies dismórfica, defectos cardíacos conotruncales, hipocalcemia

por hipoparatiroidismo, inmunodeficiencia mediada por linfoci-

tos T y anomalías palatinas. Otros signos que pueden estar pre-

sentes son retraso mental, alteraciones nutricionales, psiquiátri-

cas, así como defectos renales y musculosqueléticos4.

Debido a su extraordinaria variabilidad clínica, el diagnóstico

del síndrome de deleción 22q11.2 en muchas ocasiones lo esta-

blece el cardiólogo infantil tras la evaluación de anomalías car-

díacas conotruncales, o el cirujano plástico tras la corrección de

un defecto palatino o una incompetencia velofaríngea, o am-

bas5. Este síndrome debe sospecharse ante signos mayores

como la cardiopatía. De hecho, la cardiopatía congénita consti-

tuye la anomalía estructural más frecuente ligada a esta deleción,

siendo la tetralogía de Fallot el defecto cardíaco que se presen-

ta en un porcentaje más elevado. En un estudio en el que se in-

cluyeron pacientes con anomalías cardíacas conotruncales, se

observó que el 15,3% de los pacientes con tetralogía de Fallot

presentaban la deleción 22q11.26. La frecuencia de la deleción

22q11.2 no varía en aquellos pacientes con tetralogía de Fallot

y atresia pulmonar cuando se compara con aquellos que pre-

sentan asociado el proceso con estenosis pulmonar. Sin embar-

go, en pacientes con tetralogía de Fallot y agenesia pulmonar

parece existir un incremento en la incidencia de este síndrome

de deleción7,8. Ante estos datos, algunos autores defienden la

necesidad de un adecuado estudio genético en todo recién na-

cido con anomalía conotruncal5.

Creemos muy interesante el caso clínico presentado por Sil-

vera Cancela et al1, y con los datos aportados defendemos que

el cribado de la deleción 22q11 es necesaria. Haríamos extensi-

vo el estudio genético a los pacientes afectados no sólo de los

síndromes ligados a esta deleción (síndrome de Di George, sín-

drome velocardiofacial, síndrome de anomalías conotruncales y

faciales, síndrome de Opitz y síndrome cardiofacial o de Cayler),

sino también a los que presentan anomalías cardíacas cono-

truncales, entre ellas la tetralogía de Fallot, para mejorar el ade-

cuado abordaje clínico del paciente y aportar a los padres un co-

rrecto consejo genético.

J.A. López Medinaa, R. López-Jurado Romero 

de la Cruzb, J.M. Pérez de la Cruzc, 

J.L. Barrionuevo Porrasd y L. Ortega Martosa
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Réplica de los autores
Sr. Editor:

Agradecemos el interés y los comentarios de J.A. López Me-

dina et al acerca de nuestro artículo sobre el síndrome de Cay-

ler1. Hemos leído con atención su interesante carta sobre la ne-

cesidad de incluir en la valoración general de los pacientes con

tetralogía de Fallot un estudio genético dirigido a descartar la

posibilidad de la presencia de la deleción 22q11.

Es una observación acertada y ajustada a la práctica habitual

con estos pacientes. En este sentido, sólo deseamos señalar que

estamos totalmente de acuerdo.

La razón de no haber comentado este aspecto en el artículo

original, estriba en que el objetivo del mismo era subrayar las

pruebas necesarias en el diagnóstico de sospecha de cardiopatía

en un niño con asimetría del llanto. En esta fase del diagnóstico

no está indicado el estudio genético, y sí la valoración cardioló-

gica completa, siendo la ecocardiografía la prueba complemen-

taria fundamental.

Según la experiencia del servicio de cardiología infantil de

referencia de nuestro centro, donde trabaja F. Rueda, uno de

los autores de nuestro artículo, (Hospital Materno Infantil de La

Coruña) la presencia de deleción 22q11 es frecuente en nuestro

medio en recién nacidos con cardiopatía del tipo malformación

conotruncal o de otro tipo, pero con asociación fenotípica sos-

pechosa (facies peculiar, hipocalcemia, alteraciones de la de-

glución, inmunodeficiencia o crisis convulsivas): en un estudio

realizado en este centro en el período comprendido entre ene-

ro de 1998 y febrero de 2000 (Comunicación al LI Congreso de

la Sociedad de Pediatría de Galicia, junio de 2000) el 20% de los

recién nacidos con estas premisas eran portadores de la dele-

ción. También, según este estudio, es llamativa la mayor morta-

lidad que tienen estos pacientes cuando se los compara con

otros afectados por la misma cardiopatía, pero sin la presencia

del síndrome deleción 22q11.

El paciente que nos ocupa no era portador de dicha deleción.

Por último, cabe subrayar la complejidad del consejo genético

ya que hoy en día carecemos del conocimiento suficiente para

predecir qué pacientes con deleción 22q11 desarrollarán en el

futuro las distintas variantes del síndrome. Todo ello obliga a

un seguimiento cercano multidisciplinario en la evolución de es-

tos pacientes, y que debe incluir, además de cardiólogo, al me-

nos gastroenterólogo, endocrinólogo y neurólogo.
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Asma y virus respiratorio
sincitial

Sr. Editor:

La posible relación entre infección por virus respiratorio sin-

citial (VRS) y asma es un tema apasionante que preocupa a in-

vestigadores y también a clínicos. Mejías y Ramilo1 han escrito

un actualizado editorial puntualizando muy bien los aspectos

trascendentes y más actuales del problema. Además, aportan

resultados muy originales, obtenidos en ratones infectados por

VRS, valorando la carga viral, hallazgos histológicos y grado de

obstrucción bronquial.

A modo de conclusión, los autores afirman que “cada vez

parece más clara la relación entre infección grave por VRS y el

posterior desarrollo de hiperreactividad bronquial en la infancia.

Sin embargo, no está claro si es la infección por VRS por sí sola

la que ocasiona las secuelas a nivel de la función pulmonar, o

si es la asociación con alteraciones previas en la función pul-

monar o con atopia”.

Pienso que cada vez hay más sugerencias que apoyan la se-

gunda hipótesis, es decir, que en ciertos lactantes se dan cir-

cunstancias previas a la infección por VRS que motivan su par-

ticular cuadro clínico y su evolución.


