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RESUMEN

Presentamos una paciente de dos afos de edad con atresia
pulmonar, comunicacion interventricular e hipoplasia de ra-
mas pulmonares con sindrome de delecion 22q:11.2, quien
presenta facies asimétrica cuando llora.

Palabras clave: asimetria facial, llanto, delecién 22q:11.2,
sindrome cardio-facial.

DESCRIPCION DEL CASO

La facies asimétrica al llanto es un signo que se observa
durante la exploracion fisica de un neonato o lactante;
mientras que en reposo, el rostro es simétrico (Figura
1A). En la paciente que presentamos, al llorar se observd
el desplazamiento de la boca hacia abajo y a un lado en
una hemicara (generalmente la izquierda), mientras que
no hay movimiento en la hemicara contralateral (Figura
1B). La facies asimétrica se considera como una anomalia
menor que esta presente hasta en 0.6% de la poblacion. Se
genera por una hipoplasia/agenesia del muisculo depresor
anguli orts. Un aspecto importante es su asociacion entre
5 a 20% de los casos con otras anomalias, su presencia
incrementa 3.5 veces la probabilidad de encontrarlas,
siendo las mas comunes las cardiovasculares y craneo-
faciales.! En 1967, Cayler y colaboradores lo refirieron
como “sindrome cardiofacial”.?

ABSTRACT

We present a two-year-old patient with pulmonary atresia,
ventricular septal defect, and hypoplasia of the pulmonary
branches with 22q:11.2 deletion syndrome. In this patient,
asymmetric facies is observed during crying.

Keywords: facial asymmetry, crying, 22q:11.2 deletion,
cardio-facial syndrome.

En nuestra paciente esta condicién estaba aso-
ciada con atresia pulmonar y comunicacién inter-
ventricular (CIV), hipoplasia de ramas pulmonares
y arco adrtico derecho (Figura 1C y D)y a quien se
le detectéd una delecién 22q:11.2 por hibridacion
fluorescente in situ. Esta delecién se ha catalogado
como el sindrome de microdelecién méas frecuente
en el humano, cuya prevalencia estimada es de 1
en 2,148 recién nacidos vivos y en 1 de cada 992
embarazos.? Asimismo, se ha descrito la relacién
entre la delecién 22q:11.2 y la facies asimétrica
al llanto.* En una serie de pacientes con delecién
22q:11.2, los autores encontraron una incidencia
de 14% de facies asimétrica al llanto, ademas de
alteraciones en el paladar (77%) y cardiopatias
congénitas (78%).5

Con este caso, queremos enfatizar que la facies
asimétrica al llanto, nos debe orientar a buscar mal-
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Figura 1: A) Se observa paciente con sindrome de delecién 22g:11.2 en reposo con facies caracteristica con hendiduras palpebrales
estrechas, punta nasal bulbosa y narinas antevertidas. B) Facies asimétrica al llanto con desplazamiento hacia abajo de la boca del
lado izquierdo mientras que no hay movimiento del lado derecho. C) Radiografia de tdrax que muestra una morfologia cardiaca anormal
con la punta levantada, arco medio izquierdo excavado y flujo pulmonar disminuido. Ademas hay ausencia de sombra timica y no se
observa la desviacion normal hacia la derecha de la traquea; se aprecia un contorno al lado derecho de la columna vertebral por el arco
adrtico derecho. D) Ecocardiograma, vista ventriculo derecho tres camaras, muestra comunicacion interventricular (flecha) y atresia
pulmonar al encontrar obstruccion a la salida del ventriculo derecho y un mosaico de color (aliasing) al Doppler color (circulo).

AD = atrio derecho. VT = valvula tricuspide. Ao = aorta. VD = ventriculo derecho.
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