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Karen Golding-Kushner, Ph. D.

El conocimiento es esperanza. Gracias a la vision y entusiasmo de
nuestra presidenta, Nancy Robbins y a los esfuerzos de muchos otros,
ahora tenemos un slogan y un logotipo. Hemos impreso el slogan en
pulseras y esperamos que ustedes lo usen con orgullo para promover el
conocimiento del VCFS/22q11.2DS y asi ayudar a lograr nuestra mision
como una fundacién educaciones. Cada pulsera bien con una carta
explicando el sindrome ye incluye la direccion de nuestro sitio de
internet (en la carta y por dentro de la pulsera). Nada de esto hubiera
sucedido sin el trabajo de nuestros miembros tanto legos como
profesionales en conjunto.

Nosotros hemos puesto nuestra atencion en la planeacion de nuestra
112 conferencia cientifica internacional anual que se llevara a cabo en
Syracuse, julio 29-31. Las formas de registro estan llegando por correo
cada dia y los cuartos de hotel se estan yendo rapido. Nuestro tema
este afo es “intervencion”, asi que esperen mucha informacion practica.
Estamos introduciendo algunos nuevos elementos tales como un “inicio”
pre-conferencia para aquellos que son nuevos en las platicas sobre
habla, imagen cerebral y genética. Estamos repitiendo algunas de
nuestras sesiones interactivas previas tales como los desayunos y
almuerzos con los expertos. Las sesiones de alimentos informales le
permitiran a los participantes legos y profesionales, discutir temas
clinicos relacionados con habla, genética, dolor de pié y otros y también
involucrarse en dialogos sobre tépicos como “hablar con su hijo con
VCFS sobre VCFS”, “aspectos psicosociales de VCFS” y “planeando la
vida adulta de su hijo”. Estamos organizando oportunidades formales e
informales para adolescentes y jovenes adultos con VCFS para que se
junten y entablen contactos y tengan muchas sorpresas planeadas para
el club de nifios. Sobra decir que el programa incluird presentaciones
expertas de clinicos e investigadores de todo el mundo, presentaciones
por padres y una multitud de preguntas y discusiones. Ustedes pueden
leer méas acerca de esta reunién en otras partes de esta boletin y en
nuestro sitio de internet.

Estamos trabajando en folletos de informacién y quisiéramos ver uno en
cada oficina de todos los pediatras que podamos encontrar. Los
voluntarios estan escribiendo el folleto, pero la impresion, la obtencion
de listas de correo y etiquetas y timbres no son baratas.

Todas estas actividades requieren financiamiento y hemos sido muy
afortunados de tener un dramatico incremento en nuestras donaciones
para apoyar estas iniciativas en los ultimos meses. El pago de cuotas
también nos ayuda a financiar costos, asi que si no has pagado tus



cuotas 2004 -5, por favor hazlo. Las cuotas de membresi para 2005-6
se vencen el primero de junio.
Nos vemos en Syracuse.

Karen Golding-Kushner, Ph. D.
Directora Ejecutiva

112 reuniédn anual cientifica internacional de la fundacién educacional
VCFS, Syracuse, New York, E.U.A., julio 29-31, 2005

La 112 reunidn cientifica internacional de la fundacion educacional VCFS,
se llevara a cabo en el hotel universitario Sheraton en Syracuse, New
York, del 29 al 31 de julio. Muchos eventos interesantes se han
planeado para que el programa se realice desde el mediodia del viernes
hasta el medio dia del domingo. Se han incorporado muchas nuevas
ideas en el programa, manteniendo las actividades favoritas que ya son
regulares. De nuevo tendremos clinicas de habla, dolor de pie y
alimentacion durante la reunién. Habra un club de nifios adyacente a la
reunion. Se ha planeado entretenimiento para sus nifios incluyendo
visitas de pequefios animales del Zoolégico Rosamond Gifford, magos y
una impresionante funcién de comediantes y burbujas. La cena anual
(cuota por separado) se llevara a cabo el viernes por la noche y el
sabado habra un evento opcional en el museo de ciencia y tecnologia
que incluira demostraciones solo para nifios y muchas exhibiciones en
vivo para todas las edades. El museo también tiene un teatro Imax y un
planetario. Incluido en el evento del museo estarad un banquete
preparado por la famosa parrilla del dinosaurio. Se proveera transporte
de ida y regreso al museo localizado en la explanada de la armada, un
gran lugar para explorar en el verano con sus multiples restaurantes y
tiendas. El domingo, planeamos una salida opcional al zooldgico
Rosamond Gifford para aquellos que estén interesados. Se programaran
también eventos sociales y foros para adolescentes.

La reunién contara con profesores de todo el mundo y volvera a su
formato usual dejando tiempo suficiente para preguntas y para
interactuar con los conferencistas. Las sesiones cubriran todos los
aspectos de VCFS desde habla hasta psiquiatria, paladar a pies y habra
énfasis especial sobre el tratamiento en el presente y lo que podemos
esperar en el futuro. Cada sesion tendr& tiempo suficiente para
preguntas. Un nuevo elemento sera la oportunidad para que la gente
presente sus preguntas por adelantado y éstas sean respondidas por
paneles de expertos. Nosotros también agregamos sesiones de discusion
con los profesores en desayunos y almuerzos, dandoles la oportunidad
para discusiones en pequefios grupos sobre topicos de interés. Antes del
inicio oficial de la reunién, tendremos tres sesiones de “inicio” sobre
genética, habla e imagenologia cerebral donde pequefios grupos seran
capaces de aprender lo basico para incrementar su entendimiento de los
trabajos y el programa regular que seguira a continuacion. Como



siempre, se ofrecera desayuno continental y refrigerios incluidos en la
cuota de registro. Los créditos acadéemicos (CME) se otorgaran a
meédicos por la universidad médica del norte del estado y para patdlogos
de lenguaje y audibélogos por la unidad de trastornos de cumunicacion
de la misma universidad.

El hotel universitario Sheraton es una preciosa y comoda sede para la
reunion y se esta llenando rapidamente, asi que les recomendamos que
se registren lo antes posible. Una forma de registro esta incluida en ese
boletin y las reservaciones de hotel se pueden hacer llamando al
Sheraton directamente en el 1 800 395 2105. Asegurense de mencionar
que atenderan esta reunidon para que les den cuota especial. Ustedes
también pueden encontrar informacion sobre la reunidon en nuestro sitio
de internet.

Nos vemos en Syracuse.

Convocatoria de trabajos para el boletin.

La fundacion educacional VCFS desea reflejar los puntos de vista y
experiencias de una gran variedad de sus miembros profesionales y
legos. Comuniquense por favor con la editora, Hielen Marrinan en el 315
464 6580 o por correo electronico para sus ideas o propuestas.

Se forman nuevos grupos de apoyo

Dallas

Comunicarse con Ken Alexander en 411 Fall Creek Drive. Richardson, TX
75080. 972 889 1103

New Jersey
Comunicarse con Yolanda Ortiz
Nominaciones para la mesa directiva de VCFSEF

La presidente Nancy Robbins y los miembros de la mesa Wendy Kates,
Ph. D. (profesional) y Fred Berg (lego), completaran sus periodos en sus
puestos al final de la reunién de verano en Syracuse. La mesa directiva
aprobd lo siguiente, propuesto por el comité de nominaciones:

Presidente (2005-6) Stephen Russell de Brisbane, Queensland,
Australia. Steve es el director regional de la VCFSEF para Australia/Asias
y ha sido un participante activo en previas reuniones de la fundacion.
También es presidente de la fundacion VCFS Queensland.



Miembro (lego) (2005-6) Domiinique pfeiffer, Estrasburgo, Francia.
Dominique es presidente de generacion 22, grupo de apoyo para
familias con VCFS en Francia.

Miembro (profesional) (2005-6) Nathaniel Robin, M.D. Birmingham,
Alabama. El Dr. Robin es un genetista clinico y un experto en VCFS.

Las elecciones se llevaran a cabo en la reunién de negocios de la
VCFSEF el viernes 29 de julio de 2005 en la reunién anual en Syracuse.
Toldos los miembros de la fundacidén quienes estén en la reunion seran
elegibles para votar. Esperamos verlos en la reuniéon de negocios en
Syracuse.

Trastorno de déficit de atencion e hiperactividad (ADHD) en VCFS
Doron Gothelf, M. D.

Psiquiatra infantil. Director regional de oriente medio y miembro del
consejo profesional de la fundacion educacional VCFS

ADHD es un trastorno comun y poco diagnosticado en VCFS. Cerca de
40 a 60% de los nifios con VCFS llenan los criterios de diagndstico para
ADHD. Es importante vigilar a los nifios con VCFS para definir la
existencia de ADHD ya gue éste es un padecimiento tratable. Cuando no
se trata el ADHD, éste interfiere con la escuela y el desemperio
profesional de los sujetos con VCFS y afecta su conducta
negativamente.

Criterios de diagnéstico

Existen tres tipos de ADHD 1. donde la falta de atencion es el principal
problema. 2. donde la hiperactividad e impulsividad son los principales
problemas. 3. donde hay problemas en ambos rubros. Los sintomas de
falta de atenciéon son mas comunes en VCFS que los sintomas
hiperactivos.

Un nifo se diagnostica con ADHD cuando tiene por lo menos 6 sintomas
de falta de atencién y/o al menos 6 sintomas de hiperactividad e
impulsividad. La lista de estos sintomas se presenta a continuacion:

Sintomas de falta de atenciéon Sintomas de
Hiperactividad e
Impulsividad

1.Hace errores por falta de cuidado se mueve y contorsiona
en su trabajo escolar y otras en su asiento
Actividades



2.Tiene dificultades para mantener
atencion

3.Frecuentemente parece no estar
escuchando

4.Le es dificil seguir instrucciones
5.Tiene dificultad con la organizacion
(por ejemplo, prepararse para ir a la
escuela)

6.Evita o le disgustan actividades
que requieren esfuerzo mental como

la tarea

7 .Frecuentemente pierde cosas

8.se distrae facilmente

9.olvidadizo

frecuentemente deja su
asiento en el salén de
clase

corre por todos lados

le es dificil jugar
tranquilamente

actua como movido por
un motor

habla excesivamente

dice respuestas antes de
que las preguntas se
hagan

le es dificil esperar su
turno

explota en
conversaciones o
juegos

El diagndstico y tratamiento de VCFS se conduce por un psiquiatra
infantil o neurdlogo de nifios. Cuando el nifio tiene otros problemas
emocionales o emocionales ademas de ADHD, se recomienda una
valoraciéon por un psiquiatra infantil para que el clinico determine si
existen sintomas de ADHD. El diagndstico se basa en los reportes de los
padres y de los profesores. El reporte del profesor es esencial para el
diagnostico ya que él observa al nifio de cerca en el lugar donde es mas
probable que los sintomas aparezcan, v. gr. Donde se necesita mayor
atencion sostenida y conducta controlada. Ademas, los profesores tienen
una buena perspectiva de lo que significa un periodo de atencion y
conducta adecuados de acuerdo con el desarrollo del nifio. Se
recomienda que el profesor y los padres y el profesor completen un
cuestionario estandarizado para la valoracion de sintomas de ADHD, por
ejemplo la escala de Conners. Este cuestionario es Util para realizar el
diagnodstico y posteriormente cuantificar la efectividad del tratamiento.
Algunos clinicos utilizan una prueba computarizada como el TOVA o el
CPT de Conners, como ayudas para confirmar el diagnéstico de ADHD:
Nuestra experiencia es que los nifilos con VCFS frecuentemente fallan



para seguir las instrucciones en la computadora para estos
instrumentos, haciéndolos invalidos.

Casos que parecen ADHD pero no lo son

Como todos los nifios con trastornos del desarrollo, los nifios con VCFS
deben ser valorados de acuerdo con su edad mental, no su edad
cronoldgica. La edad mental del nifio con VCFS es frecuentemente 2 a 4
anos por debajo de su edad cronoldgica. Las expectativas respecto del
periodo de atencidon para concentrarse, su habilidad para organizar sus
actividades, etc. Deben ser valoradas de acuerdo con este aspecto.
Nosotros frecuentemente hallamos casos de nifilos con VCFS quienes
estudian en escuelas regulares y que tenian falta de atencién debido a
que su programa escolar era demasiado dificil para su nivel académico.
Por lo tanto, es importante distinguir si el nifio tiene un trastorno de
aprendizaje, ADHD o la combinacion de ambos.

Los nifios con VCFS pueden sufrir de trastornos psiquiatricos que
también se manifiestan como hiperactividad y falta de atenciéon. Estas
condiciones incluyen depresion, mania, ansiedad y psicosis. El psiquiatra
infantil valora al nifio para determinar la presencia de estos
padecimientos que pueden simular ADHD o ser comoérbilidades con
ADHD. Uno de los diversos factores que permiten distinguir ADHD de
otras condiciones psiquiatricas son que los sintomas de ADHD por
definicion empiezan durante los afos preescolares y son un problema
continuo. En contraste, si la depresion causa la falta de atencién, ésta
inicia con el episodio y ceden cuando la depresion se mejora.

¢Cuales son los factores de riesgo para ADHD en VCFS?

ADHD es cuatro a 8 vevces mas comun en nifios que en nifias con VCFS.
Al igual que con nifos tipicos, existe un riesgo mayor de desarrollar
ADHD si otro miembro de la familia tiene ADHD. Hemos encontrado que
la taza de ADHD en parientes de primer grado de nifios con VCFS y
ADHD es 4 veces mayor gue en los parientes de nifilos con VCFS sin
ADHD.

La presencia de otros problemas del desarrollo (tales como el embarazo,
perinatales, fallas para alcanzar las metas de desarrollo y 1Q bajo) y la
severidad de las comorbilidades médicas (tales como anomalias
cardiacas y del paladar) no incrementan el riesgo de desarrollar ADHD
en nifos con VCFS. Por lo tanto, parece ser que el ADHD en VCFS es el
resultado de genes del cromosoma 22 afectados por la delecion,
interactuando con genes modificados localizados en otra parte del
genoma. Estos genes aun no se han encontrado.

Tratamiento



En contraste con los trastornos psiquiatricos tales como ansiedad y
depresion, mismos que pueden tratarse efectivamente ya sea con
farmacos o psicoterapia, el tratamiento de ADHD requiere farmacos.
Muchos estudios en nifios tipicos y algunos estudios en nifios con
trastornos del desarrollo han mostrado el fuerte efecto terapéutico y la
seguridad de los farmacos en el tratamiento de ADHD, incluyendo
Ritalin, Concerta, Stratera y Aderall.

Desafortunadamente solo se ha realizado un estudio sobre el
tratamiento de ADHD en VCFS. En este estudio, prescribimos una baja
dosis de ritalin (0.3 mg por Kg) a nifios y adolescentes con VCFS. El
tratamiento mejoroé significativamente los sintomas de ADHD en 9 de 12
nifos (75%). La duracion promedio del efecto de Ritalin fue de 3.2
horas). Los efectos colaterales fueron similares a aquellos referidos en
nifos tipicos incluyendo: pérdida de apetito (los niflos siempre
recuperaron el apetito mas tarde en el dia), irritatibilidad (esto
frecuentemente ocurre como un “rebote” cuando el efecto farmacolégico
cede), tristeza y dolores abdominales. En todos los casos, los efectos
colaterales fueron leves de tal manera que en ninguno de los nifios se
descontinud el tratamiento farmacolégico debido a los efectos
colaterales. Ninguno de los nifios tratados desarrollaron sintomas
psicoticos o0 maniacos. Este estudio preliminar sugiere que bajas dosis
de Ritalin son seguras y efectivas en nifios con VCFS. Sin embargo, para
confirmar este hallazgo, se requieren estudios controlados,
longitudinales y con placebo.

Ademas del tratamiento farmacoldgico, los tratamientos psicosociales
que se ofrecen son utiles en el tratamiento de ADHD, entre estos se
incluye la terapia de grupo para mejorar las habilidades sociales y la
orientacién para padres con el fin de implementar programas
conductuales (también frecuentemente realizados en grupo). Para
mayor informacién sobre el manejo conductual y los grupos para
tratamiento de ADHD consulten las referencias que se proporcionan
abajo.

Curso

Ya que cerca de la mitad de los nifios con VCFS tienen
predominantemente sintomas de atencion, el ADHD frecuentemente no
se diagnostica. Aquellos con sintomas de hiperactividad marcada
usualmente se refieren para evaluacion y tratamiento tempranos,
durante los afos preescolares. No existen datos especificos acerca del
curso de ADHD en VCFS, pero la tendencia general en nifios tipicos es
que los sintomas, especialmente los sintomas hiperactivos, lleguen a ser
mas moderados al inicio de la adolescencia tardia o la edad adulta
temprana. Sin embargo, la mayoria de los nifios con ADHD contindan
teniendo varios grados de sintomas en la edad adulta, en cuyo caso se
recomienda tratamiento continuo, mismo que es efectivo. Se necesitan



futuros estudios para explorar el curso longitudinal de ADHD en
individuos con VCFS.

Preguntas realizadas frecuentemente
Dr. Robert Shprintzen

Pregunta: Tengo una hija de 17 afos con VCFS. Estoy tratando de
obtener informacion acerca de adultos jévenes con VCFS. Me han dicho
que debo aplicar para seguridad social por discapacidad para ella cuando
cumpla 18. Ella tiene muchos problemas de aprendizaje, ansiedad y
depresion. Ella también parece tener “uniones” faltantes. Ella no alcanza
a comprender que existen consecuencias para todo lo que ella hace y en
ocasiones hace cosas peligrosas sin pensar en lo que pudiera pasar. No
estoy segura si ella sera capaz de tener un empleo regular y si puede,
Nno creo que sera capaz de mantener un trabajo de tiempo completo.
¢sabe usted donde puedo obtener mayor informacion?

Respuesta: Muchos adultos con VCFS son capaces de obtener beneficios
de seguridad social pero con frecuencia toma mucho papeleo explicar
como es que este sindrome impacta el funcionamiento en el trabajo. La
seguridad social contempla diversas areas para determinar si una
persona puede empleada adecuadamente. Con el fin de calificar bajo el
area neurocognitiva, una persona debe demostrar severos déficits en
cognicion, atencion, lenguaje, autodeterminacion, habilidades de vida
diaria y/o memoria. La seguridad social utiliza criterios especificos para
determinar si los problemas de una persona que aplica son lo
suficientemente severos para impedirle conseguir trabajo. Seria muy util
realizar alguna investigacién antes de aplicar, de tal manera que pudiera
contar con toda la documentacion y pruebas que se necesitan para
apoyar la reclamacion. Una carta explicando como es que estos déficits
impactan sobre su hija, ademas de ejemplos especificos, pudieran
ayudar a la junta de determinaciones a entender las dificultades
cotidianas que ella enfrenta. Yo también recomendaria que le
entregaran a la oficina de seguridad social, articulos relevantes acerca
de VCFS, especialmente aquellos que se relacionan con el aprendizaje,
la cognicidn y las dificultades psiquiatricas. Ademas, comuniquese con
su departamento local de rehabilitacion vocacional y pidales una
valoracion. Esta evaluacion puede ser util en resaltar areas de debilidad
y como es que estos déficits se relacionan con el desempefio en el
trabajo. Finalmente, comuniquese con su oficina estatal que se encarga
de la poblaciéon con discapacidad del desarrollo y vea si su hija puede
calificar para estos servicios. Esto puede ayudar a acelerar la aplicacion
para seguridad social.

P. ¢la gente con VCFS vive un periodo de vida normal?



R. Calcular el periodo de vida para una condicion especifica es
engafoso, pero déjenos contestar la pregunta inicialmente en esta
forma. La gente con VCFS quienes alcanzan la vida adulta,
probablemente vivan un tiempo normal. Aunque no existen estadisticas
para demostrar la longevidad. Existen casos documentados de personas
con VCFS que llegan a los 60 afos quienes estaban en buenas
condiciones y esperaban vivir muchos afios méas. Existe gran cantidad de
informacién de arbol genealdgico que indica que también hay personas
en los 70 afos. Dicho esto, la longevidad se calcula con frecuencia
contemplando poblaciones enteras de gente con una condicion especifica
y tomando el tiempo de vida promedio. Debido a que existen bebés con
VCFS quienes no sobreviven la infancia debido a las anomalias cardiacas
severas 0 bien sucumben a infecciones debido a su sistema inmune
deficiente (aunque esto es raro hoy en dia). Estos casos se consideran
para el promedio. Por lo tanto, si existiese tal calculo para VCFS, podria
mostrar una longevidad reducida. Sin embargo, si eliminamos estos
casos de infantes peligrosamente enfermos, la expectativa de vida esta
probablemente en los limites normales para la gran mayoria de gente
con VCFS, asumiendo que reciban cuidado médico adecuado.

P. mi hijo tiene 3 meses de edad y naci6 con tetralogia de Fallot. El FISH
se realizo y confirmd VCFS cuando la tetralogia habia sido detectada. El
tuvo cirugia cardiaca y le ha ido bien. No existe paladar hendido y
parece ser un caso leve en otros aspectos. Si este caso es leve, ¢cudles
son las probabilidades de que el tenga problemas de aprendizaje o
enfermedad mental significativos?

R. Nos da gusto que su hijo le haya ido bien y que su cirugia haya sido
exitosa. Cuando usted dice que el no tiene paladar hendido y que el
caso es leve, debe usted ser cauteloso en este tipo de interpretacion.
Basandonos en su pregunta, usted tiene muy claro que muchas de las
caracteristicas clinicas son conductuales, tales como trastornos de
aprendizaje, algunos aspectos psicolégicos e incluso enfermedad mental
potencial. Es muy temprano a los 3 meses para poder estimar la
expresion del sindrome debido a los multiples elementos involucrados y
gue no necesariamente son evidentes en esta edad. Ademas, el habla y
el lenguaje no han iniciado su desarrollo aun ni se ha tenido la
oportunidad de determinar si existen problemas inmunes, problemas
tiroideos, problemas dentales y otros aspectos que se desarrollan con la
edad en VCFS. Por lo tanto, seria mejor continuar una vigilancia
cuidadosa utilizando como guia la hoja de eventos del especialista que
se provee en nuestro sitio. Algunos elementos son dependientes de la
edad y otros pueden simplemente no ser evidentes en este tiempo. En
otras palabras, es importante prestar atencion a la historia natural de
VCFS de tal manera que pueda buscar anormalidades que pudieran
desarrollarse en lugar de asumir que no existen. Finalmente, no parece



existir correlacion entre tipos especificos de anomalias en términos de
prediccion de otras. La presencia o ausencia de enfermedad cardiaca
congénita no parece predecir la presencia o ausencia de limitaciones
severas de aprendizaje o el desarrollo de problemas psiquiatricos. Por lo
tanto, el mejor consejo es siempre anticipar la necesidad de
evaluaciones en el tiempo adecuado.

P. Mi hijo de 14 afios con VCFS ha mostrado algunas conductas sexuales
inapropiadas en presencia de sus compafneros. No parece estar
avergonzado por ellas. Ha hecho algunos comentarios inapropiados en
publico e incluso ha tocado a algunas nifias cuando no debia hacerlo.
Esto es claramente sin malicia. El solamente no parece entender que
esto esta mal. ;es esto comun en VCFS?

R. Hemos encontrado multiples casos de conductas sexuales
inapropiadas en adolescentes con VCFS. Como puede usted saber, VCFS
puede estar asociado con problemas psiquiatricos. Por lo tanto,
recomendamos que todas las personas con VCFS sean valoradas por un
psiquiatra infantil cada 1 o 2 afos. La conducta que se describe puede
ser el sintoma de un problema psiquiatrico. Tal conducta puede ocurrir
en adolescentes con VCFS y la conducta sexual inapropiada puede ser
uno de los sintomas. Sin embargo, dependiendo del grado de trastorno
cognitivo, esto puede ser sintomatico de un retardo en el desarrollo y la
impulsividad que lo acompafa. Se recomienda referir a su hijo para una
evaluacion con un psiquiatra infantil que esté familiarizado en el trabajo
con adolescentes con discapacidades del desarrollo. En caso de que
aparezca mania u otros problemas psiquiatricos estén presentes, existen
farmacos eficientes que pueden ayudar. Nosotros hemos encontrado que
la educacion sexual-social en grupos para adolescentes y sus padres
puede ser muy efectiva en VCFS.

Conferencia VCFSEF en Estrasburgo

La siguiente conferencia internacional de VCFSEF en Estrasburgo se
llevara a cabo julio 7,8 y 9 de 2006. Estrasburgo es una ciudad llena de
tradicion, donde su arte, arquitectura e historia la hacen uno de los
destinos que no deben perderse en Francia. El Rhin rodea el centro
medieval de la ciudad donde los visitantes pueden admirar la inspirante
e impresionante catedral, fachadas pintorescas y tiendas. Estrasburgo
recae sobre todo en sus productos locales. La cocina regional y el vino
son conocidos mundialmente y se pueden degustar en los tradicionales
restaurantes de la ciudad asi como en sus bares locales. Estrasburgo por
lo tanto promete ser un lugar adorable para la conferencia del siguiente
ano. Las presentaciones se llevaran a cabo en el edificio de la economia
europea mismo que esta equipado con todo el equipo audiovisual
necesario, incluyendo traduccion simultanea que se ofreceran en franceés
e inglés. Habra tarifas reducidas para alojamiento . Una porcién de los



costos de la conferencia serdn pagados con subsidios locales. Mas
detalles para el registro a la conferencia estaran a su alcance en los
préximos meses. Mientras tanto, por favor guarden las fechas. Para
mayor informacion pueden comunicarse con Dominique pfeiffer,
presidente de la asociacidon francesa Generacion 22.

Conductas de riesgo

Wendy Kates, Ph. D.
Hospital Universitario de la Universidad del norte del estado. Syracuse,
NY

Durante la década pasada, los clinicos e investigadores quienes trabajan
con familias con VCFS han aprendido que los nifios con VCFS
frecuentemente desarrollan trastornos de conducta durante la nifez.
Comparado con los nifios normales de edad similar, los nifos con VCFS
exhiben una mayor incidencia de trastorno de déficit de atencion e
hiperactividad y fobias (principalmente miedo a la oscuridad y al ruido).
Los nifios pueden también mostrar cambios de humor, irritabilidad y
aislamiento social. Usualmente con ciertas guias proporcionadas por
profesionales, las familias son capaces de manejar estas dificultades a
medida que se desarrollan sus hijos.

Como la mayoria de familias con nifios con VCFS lo saben, sin embargo,
algunos niflos desarrollan trastornos psiquiatricos mas serios a medida
que se aproximan a la edad adulta. Algunos sintomas de estos
trastornos pueden aparecer durante la adolescencia. Los investigadores
estan actualmente tratando de identificar los factores que nos ayudaran
a entender que niflos estan en riesgo de desarrollar trastornos
psiquiatricos severos. Esperamos que en la proxima década, podamos
desarrollar un mejor entendimiento de los precursores especificos de la
enfermedad psiquiatrica que nos permitan proveer intervenciones de
salud mental tempranas para los nifios con mayor riesgo. Entre tanto,
muchas familias quisieran saber que conductas o sintomas deben vigilar.
Hemos enlistado muchos cambios en conducta que pueden justificar una
consulta con el psiquiatra o el psicologo. Se incluyen:

. Incremento en ansiedad o depresion, asociado con:
-conductas regresivas
-conductas pueriles
-cambio en apetito o habitos de suefio
-pérdida de interés en actividades previas
-caida subita del rendimiento académico
. Incremento en irritabilidad intensa o cambios del estado de animo
. Incremento en la retraccion y el aislamiento social voluntario
. Decremento significativo en la higiene personal
. Incremento en pensamientos o conductas raras, inusuales o
desorganizadas.



Solo una minoria de nifios con VCFS desarrollan enfermedad psiquiatrica
severa y para aquellos que lo hacen, los cientificos estan investigando
actualmente estrategias para tratamiento efectivo. Esperamos que la
colaboracién continua entre padres, clinicos e investigadores pueda
permitirnos adquirir el conocimiento que necesitamos para mejorar la
calidad de vida de todos los individuos con VCFS.

La fundacion educacional VCFS depende de cuotas y contribuciones para
lograr su mision de diseminar la informacién educacional acerca del
sindrome. Hacemos patente nuestro agradecimiento a los siguientes
individuos por sus donaciones que se han realizado desde nuestro ultimo
boletin.

En memoria de Alisson Robbins (lista anexa)

En memoria de Hangal Kusumaker (lista anexa)
En memoria de Donald Anderson (lista anexa)
En honor de Monica Jennings (lista anexa)

En memoria de Myrtle Moor Setzer (lista anexa)

Sindrome velo-cardio-facial-un modelo para entender los trastornos por
microdelecion

Revision por Kieran C Murphy, abril 2005

Editores: Kieran C. Murphy y Peter J. Scambler
Cambridge University Press ISBN 0 521 821851

En julio 2005, la universidad de Cambridge publicara uno de los libros
mas accesibles sobre VCFS. Todos los que han tenido contacto con
alguna persona con VCFS sabe que los individuos afectados
frecuentemente tienen una multitud de problemas fisicos y psicolégicos
asociados con esta enfermedad. Esto causa grandes problemas para los
profesionales de la salud quienes pueden no estar concientes de la
existencia de este padecimiento y aun estando concientes, su
conocimiento generalmente se circunscribe al area del cuerpo cubierta
por su propia disciplina. Sobre los afios, Pete Scambler y yo hemos
tenido muchas conversaciones tanto con padres y profesionales acerca
de estos temas y de estas discusiones, hemos decidido publicar un libro
sobre VCFS con contribuciones de muchos de las autoridades
internacionales lideres en VCFS.

El siguiente es un extracto de nuestro proélogo: “los pacientes con VCFS
pueden presentarse en muchas clinicas diferentes debido a la naturaleza
polifacética de esta condicion-mas de 100 manifestaciones diferentes se



han descrito en la literatura. Este libro intenta resumir el rapido
progreso que recientemente se ha realizado en el entendimiento y el
tratamiento de los pacientes con VCFS. Esperamos que la publicacion de
este libro sea util por diversas razones: 1. Los profesionales estudiante
o tratando un aspecto de VCFS con frecuencia estan relativamente
aislados acerca de la afectacion de otros sistemas y este libro los asistira
para obtener una vista mas global de las personas con VCFS. 2. VCFS
puede ser visto como un paradigma para otros sindromes de delecion
menos comunes y la experiencia con VCFS puede ayudar a dirigir la
investigacion y estrategias de tratamiento hacia una amplia gama de
otros padecimientos por microdelecion. 3. Mientras que este libro
enfatiza los temas clinicos relevantes para VCFS, también refleja el
reconocimiento creciente de que un entendimiento de las enfermedades
relativamente raras como VCFS, puede decirnos mucho acerca de
condiciones mas comunes, por ejemplo acerca de la predisposicion a
enfermedades psiquiatricas. 4. El estudio de las bases embriolégicas de
las malformaciones estructurales observadas en VCFS esta ayudando a
descubrir algunos mecanismos basicos de la biologia del desarrollo.

En el capitulo 1, Bob Shprintzen provee una introduccion histérica de
VCFS y describe en detalle como es que el reconocimiento de VCFS
como un sindrome especifico progresé de una descripcion inicial en 1955
por Sedlackova hasta hoy en dia. En el capitulo 2, Katrina Prescott y
Pete Scambler delinean el impresionante desarrollo que ha tenido lugar
en nuestro entendimiento de la genética molecular de VCFS en la ultima
década aproximadamente. Los mayores sistemas afectados en VCFS se
discuten posteriormente en capitulos subsiguientes. Bruno Marino y sus
colegas discuten la enfermedad cardiovascular, Richard Kirshner delinea
las alteraciones palatales y velofaringeas mientras que Koen Devriendt y
sus colegas detallan los hallazgos neuro-urolégicos, gastrointestinales y
oftalmoldgicos. En vista de la importancia de la inmunodeficiencia en
VCFS, Kathleen Sullivan provee un detallado recuento de los problemas
que enfrenta la gente con VCFS incluyendo guias extremadamente
practicas tanto para los profesionales, las personas con VCFS y sus
familias.

El cerebro se ve comunmente afectado en VCFS y hemos dedicado tres
capitulos al cerebro en este volumen. Angela Stevens y yo discutimos
las alteraciones de conducta y las alteraciones psiquiatricas tanto en
nifios asi como en adultos con VCFS, incluyendo guias préacticas para el
tratamiento. Linda Campbell y Ann Swillen proveen un recuento muy
accesible de la funcio”™ n cognitiva en VCFS, explicando como se procesa
la informacion en el cerebro de personas con la delecion, mientras que
Stephan Eliez y Therese Van Amelsvoort delinean como el examen del
cerebro utilizando imagen de resonancia magnética ha incrementado
nuestro entendimiento de la estructura y funcion del cerebro en
personas con VCFS. En los capitulos finales, Karen Golding-Kushner
escribe acerca de los trastornos de habla y lenguaje, Donna Mcdonald-
McGuinn y Elaine Zackai discuten los temas referentes a consejo



genético para personas con VCFS y sus familias y proveen guias
practicas utiles para profesionales y familias afectadas. Finalmente,
debido a que cada persona con VCFS es parte de una familia, Julie
Squair proporciona un recuento franco y sensible del impacto que un
diagnostico de VCFS puede tener en la familia inmediata y extendida.
Ha existido un considerable entusiasmo respecto de lo rapido que ha
evolucionado la comprension de VCFS, particularmente en la dltima
década y Pete y yo hemos buscado plasmar este entusiasmo en este
libro. Ustedes tendran que juzgar por si mismos si es que hemos tenido
éxito.

Carta de la presidenta

Como presidenta, uno de mis deberes primarios es ayudar a planear la
conferencia anual. Debido a que estoy localizada fisicamente en Virginia,
planear una reunién en Syracuse pudiera haber sido muy dificil sin la
asistencia de multiples miembros de la fundacién que viven en
Syracuse. El Dr. Shprintzen, Ann Marie Higgins, Hielen Marrinan y Beth
Wallace han estado por encima y mas alla de el simple deber
ayudandome en esta gran tarea. Ellos han tenido cuidado de arreglar el
alojamiento local, organizando el club de nifos, planeando eventos
sociales y asegurando el entretenimiento. Cada semana nos hemos
reunido mediante una conferencia telefonica y yo he estado
impresionada por la energia y entusiasmo que todos tienen. Todos estan
trabajando muy duro para hacer de esta reuniéon un éxito. Estoy
sumamente agradecida por su apoyo.

Este afio hemos agregado algunas nuevas cosas al programa
incluyendo: una sesion inicial para los nuevos asistentes, libros
relevantes a la venta, entretenimiento para la cena del viernes por la
noche y recursos para gue los asistentes lleven a casa para nombrar
solo algunas. Hemos incluido mas tiempo para preguntas y respuestas.
Debido a que el “equipo Syracuse” se ha encargado de la mayoria de la
planeacion, yo he tenido mas tiempo para dedicarme a algunos
proyectos que he querido iniciar. Con la ayuda de algunos miembros de
la fundacion, especialmente Lisa Jennings y Maureen Anderson, hemos
logrado un slogan “conocimiento es esperanza” y hemos ordenado la
confeccidon de pulseras azules mostrando el slogan en el exterior con el
sitio de la fundacion en el interior de la pulsera. Las pulseras se han ido
rapidamente y ya hemos tenido que pedir una segunda orden para
restituir nuestra reserva de pulseras de nifios. Entonces yo me voy a
poner mi gorra de mensajera y empezare a llenar los pedidos. Mientras
tanto, Kelvin ya actualizado nuestro sitio en internet para que las
pulseras puedan ser ordenadas en linea mas facilmente. El también ha
creado un boton de donacion en la pagina inicial para que la gente
pueda hacer contribuciones a la fundacion mas facilmente. Hemos
finalizado el logotipo de la fundacion incorporando el slogan
“conocimiento es esperanza” con un disefio que refleja nuestra mision



internacional. Ustedes ya han visto el logotipo en el inicio de este boletin
y ustedes pronto podran ver el logotipo en nuestro sitio y en otros
materiales de la fundacion. Finalmente, hemos hecho un bosquejo de un
folleto internacional que estamos actualmente editando. Esperamos
tener el folleto completado y al alcance de todos en la conferencia y
quisiéramos verlo en la oficina de cada pediatra del pais. Esta sera el
primero de una serie de folletos que seran distribuidos
internacionalmente a doctores, instituciones educativas y especialistas.
El primer folleto sera una vision basica de VCFS para ser entregada a
cualquier persona que no esta familiarizada con el sindrome. Los folletos
subsiguientes estaran especializados- en temas tales como habla,
cardiologia, psiquiatria, etc. La fundacion Amanda Mcpherson ha donado
generosamente el dinero para hacer este proyecto posible. Estamos muy
agradecidos por su constante apoyo.

Mientras yo estaba un poco dudosa de aceptar la posicion de presidente,
estoy feliz de tener la oportunidad de ser capaz de dar algo de regreso a
la fundacion que ha sido una enorme fuente de informacion y apoyo
para mi y mi familia. Espero verlos a todos en julio.

Nancy Robbins
Esposa de John y mama de Allison (10) y Steven (12)

Pulseras “conocimiento es esperanza”

Promueve el conocimiento de VCFS comprando las pulseras
“conocimiento y esperanza”, a la venta en tamano adulto y nifio. Las
pulseras estan hechas de silicon y se lee: CONOCIMIENTO ES
ESPERANZA, en el exterior de la pulsera con el sitio en el interior.
Cada pulsera cuesta 1.50 US y el envio es GRATIS. Debido a los costos
de envio, sugerimos una orden con un minimo de 5 para compras
internacionales.

Usted puede comprar las pulseras directamente en el sitio de la
fundacién con pagos en linea.

Para preguntas, comuniquense con Nancy Robbins en su correo
electronico.

Actualizacién desde Australia
Bueno, los aussies han estado ocupados.

Nosotros en la fundacion Queensland hemos estado muy ocupados con
nuestros dos grandes proyectos. El primero es el establecimiento de
nuestra primera clinica multidiscipllinaria VCFS en Australia-en el
Hospital para nifilos Mater en Brisbane. Y el segundo por supuesto es la
planeacion de nuestra conferencia aqui en Brisbane del 2 al 4 de
noviembre de 2006.



Ademas de esto, continuamos nuestro trabajo usual manteniendo VCFS
en el mapa aqui. Estamos ocupados planeando asistir a un gran niamero
de conferencias aqui en Australia, no solo para incrementar el perfil de
VCFS en las profesiones médicas y de terapia sino también (sin pena)
promover nuestra conferencia del 2006. Estaremos en el congreso
mundial de Neurologia en Sydney del 5 al 11 de noviembre 2005, la
conferencia de la sociedad para el estudio de los fenotipos de conducta
en Cairns, del 6 al 8 de octubre de 2005 y la conferencia de la
asociacion internacional de odontopediatria en Sydney del 31 de octubre
al 5 de noviembre de 2005.

Todo este trabajo ha requerido que nuestra fundacién tome un
importante paso. Hemos contratado un ejecutivo de tiempo completo.
Nuestro oficial ejecutivo es la Srita. Joanna Friesen. Los detalles para
contactar a Jo se proveen a continuacion (lista anexa).

La planeacion de nuestro evento para recaudar fondos anual-las caras
del baile del brillo de sol- estdn ya muy adelantadas. La fiesta de este
ano sera el 1° de octubre de 2005 y promete ser una gran noche.
Estamos deseando superar nuestro esfuerzo del afio pasado y tenemos
todas las razones para esperar poder hacerlo.

Esto me recuerda nuestros dos mayores proyectos. En mi ultima
actualizacion, mencioné que estabamos esperando abrir nuestra clinica
multidisciplinaria en la conferencia del 2006, pero deseabamos anunciar
la apertura de la clinica este afio. Bueno casi lo hemos logrado. De
hecho, hemos fijado la fecha del 1° de julio de 2005 para abrir nuestras
puertas, ¢donde? En uno de los mejores hospitales para nifios de
Australia, el hospital para nifios Mater de Brisbane.

El mater estd situado en un lugar privilegiado para proveer el servicio
global que los nifios con VCFS necesitan. Tiene una gran comunidad de
profesionales clave como en cardiologia, habla y lenguaje y cuidados
pediatricos y en salud de nifios y salud mental. El profesor Brett
McDermott, jefe del servicio de salud mental de nifios y adolescentes del
Mater ha establecido un servicio clinico eminente para el cuidado de
jovenes con dificultades de conducta y emocionales y padecimientos
complejos de salud mental. Brett y su equipo estan comprometidos para
establecer la clinica VCFS en el Mater como un centro de excelencia con
la ayuda de la funadacion Queensland y nuestros socios del otro lado del
mar.

El centro VCFS estara situado eventualmente en su propio edificio en el
Mater. SE ha planeado una institucion independiente con una identidad
propia. Crearemos un centro domeéstico creativo y soélido que facilite la
intervencion temprana y un abordaje que optimice el potencial de cada
nifo. El ambiente tradicional de cuidado de la salud no se enfatizara. En
marzo de 2005, teniamos un costo estimado de 2.7 millones de moneda
australiana, con una solucién que incluia que los servicios de salud
Mater donaran el terreno apropiado en el lugar del Mater.

Debido a que VCFS no se conoce bien en Australia, nuestra fundacién ha
reconocido la necesidad de buscar ayuda para establecer y manejar la



clinica por parte de nuestros expertos mundiales en VCFS . Hemos
iniciado discusiones para establecer la clinica VCFS de Brisbane como
parte de un consorcio internacional de centros de excelencia para VCFS
alrededor del mundo y esperamos desarrollar este excitante concepto en
los meses venideros. Este ambicioso proyecto subestima el valor de la
fundacion educacional VCFS, todo nuestro trabajo en Australia ha sido
inspirado y apoyado por diversos oficiales de la fundacién. Nosotros
simplemente no hubiéramos podido llegar a donde estamos y a lo que
queremos lograr sin la ayuda de nuestros amigos de todo el mundo,
todos ellos asociados a la fundacion.

Los mantendré informados de como vamos.

Nuestro segundo mayor proyecto, la conferencia VCFS en Brisbane, del
2 al 4 de noviembre de 2006, esta bajo control. Nuestro status actual
es:

1. Ya tenemos compromisos de un numero sustancial de profesores
internacionales. Una de nuestras sugerencias para Brisbane 2006
(una excelente yo creo) fue pedir a cada ponente del otro lado del
mar que se asocie con un ponente local. Estaremos
implementando esta sugerencia.

2. Similarmente, muchos profesores locales ha confirmado sus
COMpPromisos.

3. Habrd muchos ponentes locales y asistentes de la clinica Brisbane.
Nuestra primera tarde de especialistas para la clinica se llevara a
cabo en las proximas dos semanas.

4. Nuestra sede y fechas por supuesto se han confirmado. Hotel
Carlton Crest, Ann Street, Brisbane, 2 — 4 noviembre 2006.

5. Estaremos en Syracuse con otro equipo de promocioén
(encabezado por Jo friesen) con materiales de promocioén. Esto
definitivamente incluird paquetes de viaje y alojamiento.

Espero verlos a todos en Syracuse en julio.

Steve Russell

Presidente

Fundacion VCFS (queensland)
Director Regional Australia / Asia

Nuevos hallazgos inmunolégicos pueden explicar las bases para la baja
funcion tiroidea

Joseph A. Bellanti M. D.
Centro Médico de la Universidad de Georgetown, Washington, D.C.

Los cientificos de la universidad de Georgetown que estudiaron a 3
jovenes preadolescentes del sexo femenino con VCFS e hipotiroidismo,
encontraron la presencia de anticuerpos tiroideos anti-inmunes en el
suero de cada uno de los niflos. Aunque el hipotiroidismo se ha



detectado ocasionalmente en pacientes con VCFS y se ha reportado
recientemente en un modelo animal con VCFS, las bases precisas para
la baja funcién tiroidea se desconocen. Una teoria describe la condicién
a efectos moleculares de la dosis de TBX1 en el desarrollo humano
embrionario, resultando en la malformacién de la glandula tiroides. En
su estudio de nifios en Georgetown la Dra. Julia Méndez de Inocencio y
el Dr. Joseph A. Bellanti inicialmente sospecharon hipotiroidismo en sus
pacientes por una elevacioén leve de lipidos sanguineos y leves
incrementos en las enzimas hepaticas que se ven en algunas ocasiones
en pacientes con baja funcion tiroidea. Razonando de la observacion de
que el inicio de la condicion habia iniciado durante el periodo antes de la
pubertad de cada paciente y no en edades menores que hubiera estado
mas a favor de un gen relacionado con un defecto del desarrollo, los dos
doctores se preguntaron si la causa pudiera estar mas bien relacionada
con un ataque del sistema inmunoldgico del paciente, dirigido hacia su
propio tejido tiroideo, una condicion referida como tiroiditis auto inmune
o enfermedad de Hashimoto, que puede ser diagnosticada por el
hallazgo de anticuerpos antitiroideos elevados en el suero. La ocurrencia
de otras enfermedades autoinmunes como artritis reumatoide juvenil,
etc. Ha sido observada con frecuencia global de 9% y se ha reportado
en la reunién del afio pasado por la Dra. Kathleen Sullivan. La
ocurrencia de tiroiditis autoinmune, sin embargo, no se habia reportado
previamente en la literatura.

Los resultados de este estudio preliminar se reportaran en la conferencia
VCFS del 2005 en Syracuse y esta en relacion con el tema de esta
conferencia-INTERVENCION vy su atencion a tratamientos ilustra como es
que los hallazgos de investigacion pueden eventualmente resultar en
opciones alternas. Ya que los sintomas conductuales pueden no solo ser
vistos en VCFS sino también en hipotiroidismo, es critico que se realice
un diagnodstico correcto. Los nifios con VCFS que muestran sintomas de
hipotiroidismo, v. gr. astenia, trastornos de conducta, aumento de peso
inusual, deben ser evaluados primero respecto de una alteracion tiroidea
antes de llegar a la adolescencia y antes de ser referidos para
tratamiento psicolégico o asesoria conductual. Esto no es solo esencial
para hacer el diagndstico correcto sino que es crucial para prescribir el
tratamiento correcto con la administracion tiroidea y evitar el uso
innecesario de drogas psicotrépicas y sus efectos adversos asociados.

UNA CLASE DIFERENTE DE HEROE

Steven Robbins, de doce afos de edad, mando este dibujo e historia al
programa de reflexiones nacional PTA, un programa de reconocimiento y
logros para estudiantes. El tema fue “una clase diferente de héroe”
Steven es el hijo de John y Nancy Robbins y hermano de Allison. Su
madre, Nancy es la presidenta actual de la fundacién educacional VCFS.



La razon de que mi hermana Allison sea una clase diferente de héroe es
porque ella tiene una impresionante cantidad de valor y fuerza. Ella
nacié con un trastorno genético llamado sindrome velo-cardio-facial.
Allison ha sido sometida a multiples procedimientos que yo nunca
hubiera podido resistir con el valor que ella ha mostrado. Ella nunca se
queja o se siente compadece de si misma. Ni aun cuando se le coloca
una intravenosa cada mes, Allison esta asustada o triste. Después de
cada procedimiento siempre espera regresar a casa para jugar con sus
amigos. A los 9 afos de edad, ella ha tenido mas operaciones y
procedimientos que otras gentes en toda su vida. Allison es la nifia mas
valiente que conozco y me ha ensefiado como superar mis temores”

Steven Robbins.



