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Resumen

El sindrome de DiGeorge (sindrome de delecion 22q11.2)
es un trastorno congenito raro causado por una microde-
lecion en el cromosoma 22, caracterizado por un amplio
espectro de manifestaciones clinicas, que incluyen defectos
cardiovasculares, compromiso inmunologico, alteraciones
endocrinas y anomalias craneofaciales. Estas condiciones
sistemicas tienen implicaciones significativas para la salud
bucal y el manejo odontologico. Este informe presenta el
caso de un paciente pedidtrico diagnosticado con sindrome
de DiGeorge que fue sometido a una rehabilitacion oral
integral, coordinada con un equipo médico multidisciplina-
rio y siguiendo protocolos médicos especificos, incluyendo
profilaxis antibiotica debido a anomalias cardiacas subya-
centes. Objetivo: Describir las manifestaciones sistémicas
vy estomatologicas del sindrome de DiGeorge y senialar las
consideraciones para un manejo odontologico seguro y efi-
caz en pacientes afectados. Reporte de caso: Paciente mas-
culino de 6 anos de edad, diagnosticado con atresia pul-
monar y comunicacion interventricular, referido del DIF de
Hidalgo al Instituto Nacional de Pediatria. La evaluacion
genetica confirmo el sindrome de DiGeorge. Debido a su
condicion cardiaca, el equipo de cardiologia lo remitio al
servicio de estomatologia pedidtrica para tratamiento den-
tal integral. La rehabilitacion oral se realizo en estrecha
coordinacion con especialistas en cardiologia y genetica,
e incluyo la colocacion de coronas de acero inoxidable,
restauraciones con resina compuesta, selladores de fosas y
fisuras, terapia pulpar, un mantenedor de espacio inferior y
un protocolo preventivo (aplicacion topica de flior, correc-
cion de la técnica de cepillado, recomendaciones de uso
de hilo dental y pasta dental con alto contenido de flior).
Tambien se brindo educacion en salud a los cuidadores
del paciente. Todos los procedimientos se realizaron bajo
supervision médica y con profilaxis antibiotica adecuada
para reducir el riesgo de endocarditis bacteriana.

Palabras clave: Sindrome de DiGeorge, caries, cardiopa-
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Abstract

DiGeorge syndrome (22q11.2 deletion syndrome) is a rare
congenital disorder caused by a microdeletion on chromo-
some 22, characterized by a broad spectrum of clinical ma-
nifestations, including cardiovascular defects, immunologi-
cal compromise, endocrine disturbances, and craniofacial
anomalies. These systemic conditions have significant im-
plications for oral health and dental management. This re-
port presents the case of a pediatric patient diagnosed with
DiGeorge syndrome who underwent comprehensive oral
rehabilitation coordinated with a multidisciplinary medical
team and following specific medical protocols, including
antibiotic prophylaxis due to underlying cardiac anoma-
lies. Objective: To describe the systemic and stomatologi-
cal manifestations of DiGeorge syndrome and outline the
considerations for safe and effective dental management in
affected patients. Case Report: A 6-year-old male diagno-
sed with pulmonary atresia and ventricular septal defect
was referred from the DIF of Hidalgo to the National Ins-
titute of Pediatrics. Genetic evaluation confirmed DiGeor-
ge syndrome. Due to his cardiac condition, the cardiology
team referred him to pediatric stomatology for comprehen-
sive dental treatment. Oral rehabilitation was performed in
close coordination with cardiology and genetics specialists
and included the placement of stainless steel crowns, com-
posite restorations, pit and fissure sealants, pulp therapy,
a lower space maintainer, and a preventive protocol (to-
pical fluoride application, brushing technique correction,
flossing recommendations, and high-fluoride toothpaste).
Health education was also provided to the patient’s care-
givers. All procedures were performed under medical su-
pervision and with appropriate antibiotic prophylaxis to
reduce the risk of bacterial endocarditis.
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ntecedentes: Alrededor del afio de 1968,

el Sindrome de DiGeorge fue descrito por

primera vez por el médico pediatra Angelo

Di George, quien describié dicho Cuadro
clinico con caracteristicas especiales, entre ellas la al-
teracion estructural y fisioldgica del timo y de la glan-
dula paratiroides.!

Definicién

El Sindrome de DiGeorge también llamado como Sin-
drome velocardiofacial o Sindrome de delecion 22q11,
se define como un transtorno genético que afecta di-
versos sistemas, entre ellos cardiovascular, endocrino
¢ inmunoldgico, asi como malformaciones maxilofa-
ciales como labio y paladar hendido.?

Epidemiologia

Se ha reportado una incidencia de 1 de 2,000 a 4,000
nacidos vivos, con aparicion de novo en 96% de los
casos, dicho sindrome no tiene predileccién por sexo o
raza, asi mismo, es de cardcter autosomico dominante.
Los informes de pacientes latinoamericanos con Sin-
drome de DiGeorge son particularmente escasos.

En México, Mérquez-Avila reporté 62 pacientes con
sindrome de delecion 22ql11.2 en el Departamento de

Inmunologia segtin el Instituto Nacional de Pediatria.’

Etiologia

El Sindrome de DiGeorge presenta como origen ge-
nético la pérdida de un fragmento del cromosoma 22
en el locus qll.2, generalmente manifestado como
pequefias microdeleciones a nivel de cddigo genético
(ADN). Una gran parte de los casos del Sindrome de
DiGeorge son de mutacién de novo, aunque en diver-
sos estudios se ha demostrado que son de origen auto-
somico dominante.*

Diagnéstico

La realizacion de un diagndstico adecuado para el Sin-
drome de DiGeorge, consiste en realizar una historia
clinica y familiar completa al encontrar un cuadro cli-
nico compatible con dicha condicion. Se pueden reali-
zar los siguientes estudios complementarios:

+ Hibridacién fluorescente in situ (FISH).
+ Ecocardiografia y electrocardiograma.
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+ Radiografia de térax.

+ Ecografia abdominal para descartar alteraciones
renales.

+  Medicién de niveles séricos de calcio ionizado y
hormona paratiroidea.’

Manifestaciones clinicas

Las manifestaciones clinicas del Sindrome de Di-
George dependen de la gravedad y severidad de la
expresion del sindrome a nivel del cddigo genético,
sin embargo, las manifestaciones clinicas mas fre-
cuentes son:

Sistema cardiovascular: Las manifestaciones cardia-
cas son las de mayor frecuencia de aparicion como
son: tetralogia de Fallot, atresia pulmonar y comu-
nicacién interventricular. Las manifestaciones car-
diacas de menor frecuencia son la transposiciones
de grandes arterias, estenosis pulmonar y corazdn
izquierdo hipopldsico.®

Sistema endocrino: Las principales manifestaciones
a nivel endocrino afectan directamente a las gldndu-
las tiroides y paratiroides, generalmente los pacientes
con Sindrome de DiGeorge presentan hipocalcemia e
hipoparatiroidismo.%’

Sistema inmunoldgico: Generalmente las manifesta-
ciones inmunoldgicas se presentan alrededor de los 3
a 6 meses de edad, por lo que son mas susceptibles a
infecciones virales, bacterianas y por hongos, infec-
ciones respiratorias y gastrointestinales, asi como en-
fermedades inmunes como purpura trombocitopénica
idiopadtica, artritis reumatoide juvenil y citopenia.®®

Otras manifestaciones: Se pueden presentar otras ma-
nifestaciones como son alteraciones renales, neurolo-
gicas, psiquidtricas, retraso déseo, alteraciones dseas
como escoliosis y cubitus valgus, déficit de vitamina
D, dedos largos y delgados.

Tratamiento médico

Se requiere un tratamiento multidisciplinario para el
Sindrome de DiGeorge, como lo es un grupo diverso
de especialistas, entre ellos cardiologia, neurologia,
pediatria, psiquiatria, ortopedia, inmunologia, nefro-
logia, endocrinologia, oftalmologia, estomatologia
pedidtrica, como parte sustantiva del equipo médico,
psicologia y terapia de lenguaje.
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Manifestaciones estomatolégicas

El Sindrome de DiGeorge presenta diversas anoma-
lias en el complejo maxilofacial, como tercio superior
aumentado, hipertelorismo, epicanto bilateral, tamafo
ocular disminuido, hendiduras palpebrales hacia arri-
ba, hipoplasia malar y nariz bulbosa.

Intraoralmente puede presentar paladar hendido, pa-
ladar hendido submucoso, alteraciones en el esmal-
te como opacidades o hipomineralizaciéon en ambas
denticiones, retraso en la cronologia de la erupcidn,
agenesia dental, anomalias de tamafio y forma de los
organos dentales, asi como presentar (dependido de la
afeccion de la cardiopatia) mucosas de aspecto ciano-
tico.

Debido a la condicidn neuroldgica podria o no tener
un alto indice de caries dental y mala higiene bucal.’

Manejo estomatolégico

Historia clinica médica: Se debe conocer el historial
médico del paciente, tanto antecedentes heredofami-
liares, patologicos, comorbilidades asociadas al sin-
drome y tipos de medicamentos de uso diario.

Historia clinica estomatoldgica: Se recomienda reali-
zar una adecuada historia clinica estomatoldgica para
adaptar un adecuado plan de tratamiento para el pa-
ciente.

Manejo de conducta: Debido a que los pacientes con
Sindrome de DiGeorge suelen presentar alteraciones
neuroldgicas, se tratara de buscar diferentes técnicas
de manejo de conducta para obtener una adecuada
cooperacion a la hora de la atencidén estomatoldgica
como lo son las técnicas de decir-mostrar-hacer, re-
fuerzo positivo, control de voz y desensibilizacidn.

Uso de profilaxis antibidtica: Como algunas de sus
principales manifestaciones son a nivel cardiovascular
se debe considerar el uso de profilaxis antibidtica de
uso preventivo para endocarditis infecciosa.

Solicitar estudios de laboratorio como biometria he-
mdtica (principalmente hemoglobina, hematocrito,
eritrocitos, neutréfilos, linfocitos, monocitos, basofi-
los, eosindfilos, plaquetas) y tiempos de coagulacién
(tiempo de protrombina, tiempo de tromboplastina
parcial activado).
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Uso de enjuague con clorhexidina al 0.12% duran-
te un minuto en cavidad oral previo al inicio de la
consulta estomatoldgica para reduccion de la carga
bacteriana en cavidad oral. Citas con el estomatologo
pediatra.

Pronéstico

El prondstico del paciente con Sindrome de DiGeorge
dependerd de la severidad de las afecciones (cardio-
vascular, inmunoldgica y endocrina), sin embargo, se
reporta que existe un pronostico favorable y su tasa
de mortalidad es hasta la vida adulta.'

Endocarditis infecciosa

La endocarditis infecciosa es una enfermedad de alto
riesgo para personas que padecen enfermedades del
corazdén. En pacientes con vélvulas cardiacas protési-
cas, cardiopatias reumdticas y congénitas, se cree que
el riesgo de adquirir endocarditis infecciosa es mayor
incidencia. Se requieren estrategias efectivas para la
prevencion de la endocarditis infecciosa adquirida en
la comunidad y en la atencién odontoldgica y médica
en grupos de riesgo. La cavidad bucal es considerada
desde 1909 por Thomas Horder como fuente de in-
greso de bacterias. '

Profilaxis antibidtica

Se ha comprobado que el uso de la profilaxis anti-
bidtica previo a un tratamiento dental disminuye el
indice de desarrollar endocarditis infecciosa. La pro-
filaxis antimicrobiana antes de procedimientos denta-
les no es 100% efectiva para prevenir la bacteriemia
transitoria. Una revisidn sistemédtica de doce estudios
reveld que la profilaxis antimicrobiana antes de la ex-
traccion dental redujo el riesgo de bacteriemia en un
50%. La amoxicilina redujo el riesgo de bacteriemia
en un 59%, la azitromicina en un 49%."

Los procedimientos dentales que requieren uso de
profilaxis antibidtica son aquellos que incluyen mane-
jo del periodonto, region periapical del drgano dental
o laceraciéon de la mucosa bucal, como, por ejemplo:
cirugia bucal, procedimientos periodontales: raspado
y alisado radicular, tratamiento de endodoncia y api-
cectomias, implantes dentales, uso de hilo retractor o
cualquier tratamiento estomatoldgico que se prevea
sangrado.”



Segun la academia americana del corazén (AHA) re-
comienda la amoxicilina a una dosis de 50 mg/kg/do-
sis como uso de primera eleccion como medicamento
profilactico y en caso de paciente alérgicos a la peni-
cilina, se administra cefalexina a una dosis de 50 mg/
kg/dosis.

Caso clinico

Paciente masculino de 6 afios 2 meses de edad con
diagnostico de Sindrome de DiGeorge, que ingreso al
Instituto Nacional de Pediatria referido por el DIF de
Hidalgo.

Antecedentes perinatales

Producto de segunda gesta, embarazo sin complica-
ciones, nace en Michoacdn via vaginal sin complica-
ciones, llora y respira al nacer, peso 3,050 gr, talla no
recuerda, APGAR 9.

Antecedentes heredofamiliares: Madre 32 afios de
edad, aparentemente sana, toxicomanias negadas, co-
merciante. Padre 38 afnos de edad, desconocen antece-
dentes, fuera del nucleo familiar.

Antecedentes personales patoldgicos: Al nacimiento
se diagnosticd pie-equino varo bilateral, recibiendo
tratamiento. A los 3 meses en la guarderia identifica-
ron cianosis, madre refiere probable causa secundaria
a drogas que consumid padre sin recibir abordaje y
que iba a remitir.

A los dos afios que comienza la deambulacion madre
identifica fatiga y mayor cianosis. Acuden con médi-
co que refiere con el diagnodstico de atresia pulmonar
y comunicacion interventricular, comienza abordaje
en el IMSS donde tenia programado cateterismo, sin
embargo, pierde derechohabiencia y es referida a esta
Institucion por parte del DIF de Hidalgo.

A los 4 afios ingresa al servicio de Cardiologia y me-
diante ecocardiograma transtoracico (ECOTT) se
diagnosticé atresia pulmonar con comunicacidn inter-
ventricular, ramas pulmonares confluentes muy peque-
fias, circulacion pulmonar en su totalidad es por colate-
rales aortopulmonares y venas pulmonares que drenan
en atrio izquierdo.

A los 5 afios debido a gravedad de cardiopatias se re-
mite al servicio de Genética, por lo que por medio de
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la técnica hibridacion fluorescente in situ (FISH), se
realizd la confirmacion diagnostica de delecion del
cromosoma 22q11.

El paciente ingres¢ al servicio de Estomatologia Pe-
didtrica a los 6 anos 2 meses de edad referido por el
servicio de cardiologia, con diagndsticos ya mencio-
nados y con tratamiento de dcido acetilsalicilico 100
mg/kg/dosis cada 24 horas, mencionando que pacien-
te es considerado como alto riesgo de endocarditis
infecciosa por la patologia de base por presencia de
caries dental.

Descripcién facial

Extraoralmente presenta crdneo normocéfalo, im-
plantacion capilar anterior y posterior regular, frente
regular pon pinzamiento bilateral, cejas rectas, con li-
gera tendencia sinoftis, fisuras palpebrales horizonta-
les, raiz nasal regular, dorso nasal regular, punta nasal
prominente, fosas nasales hipoplasicas, cuello corto
y cilindrico sin adenomegalias palpables. (Figura 1)

Figura 1. Fotografias extraorales, se muestran diversas ca-
racteristicas propias del sindrome como lo son ojos peque-
nos, frente ancha y nariz ancha.

Descripcién intraoral

Intraoralmente presenta mucosas integras de adecua-
da hidratacion con ligero aspecto ciandtico generali-
zado, gldndulas salivales de adecuado volumen con
conductos permeables, denticiéon mixta temprana en
proceso de erupcion con pérdida de la continuidad de
tejido amelodentinario en multiples 6rganos dentales,
siguiendo el sistema International Caries Detection
and Assessment System (ICDAS), caries ICDAS 02
en organos dentales 26, 16 y 46, caries ICDAS 04 en
organos dentales 62, 53, 55, 85y 64, caries ICDAS 05
en organos dentales 54, 65, 83, 74 y 75, caries ICDAS
34 en o6rgano dental 72, ICDAS 50 en dérgano dental
84, restauraciones desajustadas realizadas extra INP,
placas blanco-amarillentas desprendibles al raspado
mecdnico. (Figura 2)
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Figura 2. Fotografias intraorales, se observa cianosis en el
fondo de repliegue, asi como multiples lesiones cariosas en
diversos organos dentales y placa dentobacteriana.

Descripcién radiogréfica

Se observa adecuado trabeculado dseo, presencia de
reabsorcién radicular fisioldgica de diversos drganos
dentales temporales, drganos dentales 11, 21, 41 y

31 en estadio de Nolla 8, zonas radioltcidas en diver-
sos organos dentales correspondientes a caries dental
de diversos grados. (Figura 3)

Figura 3. Radiografias dentales, se observan zonas radiolu-
cidas en diversos drganos dentales correspondientes a lesio-
nes cariosas y zona radiopaca correspondiente a restaura-
cion con corona acero cromo.

Manejo preventivo

Se decidi¢ realizar el sistema de CAMBRA (Caries
Management by Risk Assessment) para evaluar el ries-
go de caries dental, el cual dio resultado de paciente
con alto riesgo de caries por alto consumo de azucares
y patologia de base.!
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Se decidié realizar educacion para la salud dando una
adecuada técnica de cepillado, recomendacion de uso
de pasta dental con 1,500 ppm de fluoruro, cepillo
dental de cerdas suaves, uso de flosser y recomenda-
ciones dietéticas adecuadas como el plato del buen
comer, reducir la ingesta de alimentos altos en azu-
cares e incrementar la ingesta de alimentos ricos en
vitaminas y fibra, al final de la rehabilitacion logro
bajar a un indice de bajo riesgo de caries.

Técnicas de manejo de conducta

Inicialmente el grado de cooperacion del paciente
segun la escala de Frankl era tipo II, sin embargo,
se implementaron diferentes técnicas de manejo de
conducta como decir-mostrar-hacer, refuerzo posi-
tivo, desensibilizacion y control de voz, obteniendo
excelentes resultados al final de las consultas segun la
escala de Frankl un tipo I'V.

Manejo estomatolégico

Inicialmente se interconsulta al servicio de Cardiolo-
gia antes de iniciar el trabajo operatorio para indicar
no contraindicacién de la atencién dental, dicho ser-
vicio sugirio la suspension del dcido acetilsalicilico
durante 1 mes (tiempo establecido para la operatoria
dental), profilaxis antibidtica a base de amoxicilina
(simple) a 50 mg/kg/dosis debido a que asi lo sugiere
la AHA, mantener saturacion entre 70-85%, monito-
rizacion de signos vitales y evitar el uso de vasodila-
tadores sistémicos.

La fase operatoria se realizd mediante 6 citas, utili-
zando las diversas técnicas de manejo de conducta,
profilaxis antibidtica, administracion de puntas nasa-
les a 2 litros por minuto (Figura 4) obteniendo una sa-
turacion de 80% y uso continuo de oximetro de pulso.
(Figura 5)

Figura 4. Administracion de puntas nasales
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Figura 5. Oximetro de pulso para mantener una adecuada
saturacion de oxigeno. monitorizacion de oxigenacion.

La rehabilitacién bucal consistié en la colocacion de
resina fotocurable en 6rganos dentales 55, 54, 53, 62,
64 y 85, 16, 26 y 46, colocacion de pulpotomia con
MTA y corona acero cromo en organos dentales 65 y
75, extraccidn de drgano dental 74, colocacidn de co-
rona acero cromo en o6rganos dentales 72 y 83, coloca-
cion de sellador de fosas y fisuras en érgano dental 36,
aplicacion topica de fluoruro y mantenedor de espacio
en la arcada inferior tipo arco lingual. (Figura 6 y 7).

Figura 6. Fotografias intraorales, tomadas posterior a la re-
habilitacion bucal mostrando las restauraciones realizadas.

Figura 7. Colocacion de arco lingual como mantenedor de
espacio en la arcada inferior por la extraccion realizada.
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Fase de mantenimiento y vigilancia

El paciente se derivd al con-
sultorio de prevencion del Departamento de Estoma-
tologfa, con el siguiente plan:

+ Cuidados en casa

« Cuidados profesionales

+  Cepillo dental eléctrico.

« Pasta dental con alto contenido de fluoruro (1,500
ppm).

« Uso de auxiliares de limpieza (flossers).

« Dieta baja en azucares libres.

« Citas periodicas cada 3 meses.

+  Terapia de remineralizacion.

+ Toma de serie radiogrdfica incluyendo aleta de
mordida.

« Refuerzo de técnica de cepillado.

Discusion

Actualmente el Sindrome de DiGeorge en la literatura
es considerado un sindrome raro de poca aparicion y
con poca informacién en la literatura a nivel estoma-
tologico. Sin embargo, M. Frias Pérez en el afio 2011
engloba un gran nimero de variaciones y malforma-
ciones que pueden surgir por la alteracion que se da a
nivel del codigo genético.

Curto, menciona que las caracteristicas orofaciales
del Sindrome de DiGeorge son de mayor frecuencia
y mostrard un cuadro clinico para que el personal mé-
dico realice las interconsultas y derivaciones para la
confirmacion diagndstica, que en este caso el servicio
de genética tendrd que realizar el diagndstico del sin-
drome por medio de pruebas genéticas."

Klineberg recomienda que antes de la atencién esto-
matoldgica se deberd tener un asesoramiento o inter-
consultas a especialistas como cardiologia, inmunolo-
gia y endocrinologia, en el caso clinico previamente
descrito, donde se interconsulta al servicio de cardio-
logia para hacer nota médica de no contraindicacion
de rehabilitacion bucal, asi como el manejo médico
durante la atencién estomatoldgica.™

Mientras que Ceballos y colaboradores, recomiendan
que antes de la atencidén estomatologica de pacientes
con cardiopatia congénita se recomienda el uso de
profilaxis antibidtica para evitar la endocarditis infec-
ciosa, como lo fue en este presente caso siguiendo los
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pardmetros y gufas que el hospital establece en tanto a
tipo de medicamentos profildcticos y dosis recomenda-
das para pacientes pediatricos."

Finalmente, Gutiérrez y colaboradores, mencionan
que los pacientes con cardidpatas con bajo riesgo a
caries se puede realizar la colocacién de aparatos orto-
déncicos u ortopédicos, por lo que en el presente caso
se optd por colocar un mantenedor de espacio fijo tipo
arco lingual .

Conclusiones

Con base en el caso clinico presentado se concluye que
para la atencidn estomatoldgica de los pacientes con
Sindrome de DiGeorge se requiere un personal médi-
co-estomatoldgico capacitado para la atencion de pa-
cientes con compromiso sistémico, asi como con me-
didas y equipo necesario como lo es el uso de oxigeno,
monitorizacion de signos vitales y administracion de
profilaxis antibidtica.
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