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1978年紐約the Center for Craniofacial Disorders at the Montefiore Medical Center in Bronx的Robert J. Shprintzen醫師等人首先發表12名有顎裂、先天性心臟異常、顏面異常的病例，並用這些發生異常的部位來命名這一群疾病，後人又以其姓氏來稱呼。
發生率
此症全世界約每2,000-4,000人出生一位，10-30%錐幹異常的心臟病患者有此症，8%單純顎裂者有此症。美國地區VCFS約有130,000人。
臨床表現

約有150多種以上的異常表現與此症有關，無一位患者只呈現單一種異常。 85-90%患者是家族中的首位病例，通常父母無家族病史。此症的發生機轉目前未明，但已知非父母任一方於懷孕時發生缺失而產生的。另有10-15%患者是父母之一方有VCFS且傳下來的，因VCFS的身體表現不顯明或個人間的差異，甚有同一家庭中因父母身體上的表現不明顯而不知他們自己有VCFS，一直到他們的孩子被診斷此症時，才知自己也有徵狀。
（一）主要徵狀

面貌與外觀：鼻明顯、鼻根寬、鼻翼窄、瞼裂窄呈杏眼、頭髮多、平頰且小、下頷後縮、下巴短、小頭(40-50%)、小口、次級顎明顯或黏膜下裂、顎咽無力、身材修長、手與手指低張力和伸展過度(63%)

耳：顎裂續發傳導性失聰、少部份耳廓異常

心臟：心臟異常(85%)、以心室中隔缺損(63%)最常見、右主動脈弓(53%)、法洛四氏四重症(21%)、左鎖骨下動脈異常(21%)
生長：出生後生長遲緩(33%)
行為：學習障礙、中度智能不足(40%)、智商70-90、精神疾病(10%)、小或腺樣增殖體(adenoid)小或缺失

（二）少見徵狀：
、內頸動脈腫大、內側變位、扭曲或其他異常(25%)、其他形態的心臟異常、脊柱側彎、臍或腹股溝疝氣、隱睪、尿道下裂、網膜血管扭曲(30%)、視神經盤小、眼器官缺損、白內障、空前腦(holoprosencephaly)、甲狀腺低能症、T細胞功能異常和缺乏胸腺組織、淋巴組織減少。
疾病自然史

常見新生兒期低張力(70-80%)、短暫性新生兒期低血鈣(20%)、說話發展遲緩、語言障礙、因咽部肌肉低張力說話常有鼻音、發音障礙、社交能力可凌駕智能技巧、個性傾向固執想法、因智能不好或學習問題、大約10%的患者約於10-21歲間發生精神問題，主要為慢性精神分裂和強迫性妄想。有些患者以咽手術改善語言後發現有阻塞性睡眠呼吸暫停。內頸動脈異常用纖維性鼻咽鏡可在後咽壁肌肉看到脈動或用咽部核子掃瞄(MRI)。
病因
從患者上多重器官發生變異的情形，顯示這些變異的發生可能是源於個體胚胎發育過程中異常的影響。在胚胎發育初期細胞發展遭受破壞而使其下游細胞的發展發生變化導致於在不同時序形成器官各別發生異常。有人是因初期影響神經脊細胞移行和於懷孕第四週時，第三及第四臂囊(brachial pouch)、第一及第五臂弓(brachial arch)發育發生問題，所以造成頭臉、胸腺、副甲狀腺及心臟等處均同時發生異常。
遺傳

屬於體染色體顯性遺傳，90%患者的22號染色體上的q11.21-q11.23處發現有間質性缺失而形成此處的染色體為單體，正常人此區為雙體。此種的缺失用細胞遺傳學分析只能發現20%，需應用 來檢驗此缺失。許多臨床研究發現有一些DiGeorge sequence患者也有染色體22q11區域的缺失。也有一位DiGeorge sequence的孩子是出生自一位有顎心面症候群的父母的報告，故現在認為這兩種病有相同的遺傳缺陷但呈現不同的症狀。
當一個人有此22q11染色體缺失時，其就有50%的機會傳遞此染色體至他的後代，同時也有50%的機會傳下另一個正常的染色體給後代，故其子女不受性別、胎次、種族的影響罹患此疾的機會為50%。對於此患者應建議懷孕時可行產前遺傳診斷。
若父母的染色體均正常，則再次生下此症的後代的機率很低。
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原位螢光雜交法


治療及預後
依患者身體上各徵候的影響而決定治療的方法，有些患者的心臟問題必須以開刀矯正，有些則追蹤處理。有些患者因發音障礙、行為異常、學習遲緩需要早期療育及教導。

病人的壽命依其各器官的狀況而定。
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