Ciencia UG

Caso Clinico

Revista Universitaria en Ciencias de la Salud

Reporte de un caso: Sindrome de Cornelia de Lange

Ricardo Navarro Saucedo', Monserrat Betzabeth Ofate Rocha', Lorena Orozco Martinez'.

RESUMEN

El sindrome de Cornelia de Lange es un trastorno
congénito del desarrollo. Se presenta en
descendientes de padres consanguineos por
herencia autosomica recesiva. Su incidencia es de 1
por cada 10,000 habitantes y la mayoria parecen ser
esporadicos." Clinicamente es caracterizado por
dismorfia, retraso del desarrollo y del crecimiento,
malformaciones de las extremidades superiores,
defectos cardiacos y anormalidades gastro-
intestinales. ** Se presenta un caso de un recién
nacido con Sindrome de Cornelia de Lange y revision
de la literatura.
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CASO CLiNICO

ecién nacido masculino, producto de gesta 3,

madre de 20 anos de edad, con 2 abortos
previos; embarazo con control regular (4
consultas, con inicio en el primer trimestre del
embarazo). Edad gestacional por fecha de ultima
menstruacion: 25 semanas; ultrasonido
obstétrico para 31 semanas de gestacion. La
madre presentd cervicovaginitis en el segundo
trimestre del embarazo, con tratamiento
aparentemente resolutivo.

Se ingresa en fase activa de trabajo de parto,
donde se obtiene producto masculino de 620grs,
32cm de talla, perimetro cefalico 22cm,
perimetro toracico 20cm, perimetro abdominal
17cm, pie 5cm; presenta esfuerzo respiratorio
leve, frecuencia cardiaca de 100 lpm y cianosis
central. Se aplica 1 ciclo de ventilacion a presion
positiva, recuperando frecuencia a 130 lpm,
Apgar 5/7. Posterior al nacimiento con dificultad
respiratoria leve a expensas de tiraje costal bajo
y aleteo nasal discreto.

A la exploracion fisica se encuentra hipoactivo,
reactivo a estimulos, con ligera palidez de
mucosas y tegumentos, con adecuada hidratacion

SUMMARY

The Cornelia de Lange Syndrome is a congenital
development disorder. It occurs in offspring of
consanguineous parents by autosomal recessive
inheritance. Its incidence is 1 per 10,000
inhabitants, and most appear to be sporadic.’
Clinically characterized by dysmorphism,
developmental delay and growth retardation, upper
limb malformations, heart defects and
gastrointestinal abnormalities.”* We report a case of
a newborn with Cornelia de Lange syndrome and
review of the literature.
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e hipertricosis generalizada; craneo
normocéfalo, fontanela anterior normotensa,
ojos simétricos, pestanas largas; nariz pequefa,
central, coanas permeables; pabellones
auriculares con adecuada implantacion, no
incurvados. Torax simétrico, precordio ritmico,
no soplos, campos pulmonares con adecuada
entrada y salida de aire, sin agregados.
Extremidades integras, hipotroficas, con
adecuado llenado capilar. Genitales
fenotipicamente masculinos, con presencia de
criptorquidia bilateral. (Figura 1)
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Figura 1. Recién nacido con Sindrome de Cornelia de Lange
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Ingresa a la unidad de cuidados intensivos de neonatos
(UCIN) con los siguientes diagndsticos: Recién nacido
pretérmino de 29.6 semanas hipotrofico / Restriccion de
crecimiento intrauterino / Probable Sindrome de
Dificultad Respiratoria. Permanece con apoyo de oxigeno
a 2 litros por minuto, con saturacion adecuada. Presenta
remision de datos de dificultad respiratoria.

En su segundo dia de vida extrauterina presenta
hiperglucemias que se manejan con infusion de insulina.
Se solicita ultrasonido transfontanelar por riesgo de
hemorragia intraventricular el cual no muestra
alteraciones. Dentro de los datos de laboratorio de
importancia presenta plaquetopenia de 83,000/mm’. Se
realiza ademas ultrasonido Doppler cardiaco, donde se
detecta foramen oval permeable; se maneja con nutricion
parenteral y con tolerancia de via oral, presenta mejoria
clinicay se traslada al area de prematuros.

DISCUSION

Parte de la clinica del Sindrome Cornelia de Lange se
encuentran rasgos faciales tipicos como sinofridia , labio
superior en “v” invertida, depresion del puente nasal,
anteroversion de las narinas, pestanas largas e
implantacion auricular baja con rotacion posterior.

Las malformaciones en las extremidades superiores van
desde sutiles deformidades metacarpianas y falangicas,
manos pequenas y oligodactilia. Los defectos
gastrointestinales asociados comprenden reflujo
gastroesofagico, malrotacion intestinal y estenosis
pildrica.

Otros hallazgos encontrados frecuentemente son sordera,
miosis, ptosis, anormalidades en el paladar, defectos
septales cardiacos, criptorquidia, hipospadias y hernia
diafragmatica congénita. El retraso en el crecimiento, con
inicio prenatal es casi un hallazgo universal.

El retraso mental es frecuentemente severo, con un IQ
promedio de 53 (rango de 30-86); mientras el
comportamiento puede llegar a ser de tipo autista o
autoagresivo.’ Otros trastornos psiquiatricos asociados
observados por Berney et al. son hiperactividad en 40%,
perturbacion del suefio (55%) y retraso mental limitrofe
(10%),sleve (8%), moderado (18%), severo (20%) y profundo
(43%).

Kline et al. describieron la historia natural del crecimiento
en estos pacientes. Observaron que hay una incidencia
aumentada de esdfago de Barret en edades precoces,
secundaria al empeoramiento del reflujo gastroesofagico.
Existe también aumento de la incidencia de volvulo
intestinal, estrefimiento crénico, sinusitis cronica hasta
en 39%, disminucion de la densidad dsea, discrepancia en
la longitud de los miembros pélvicos y escoliosis hasta en
el 39%. La mayoria de las mujeres tienen retraso o
irregularidades menstruales sin cambios asociados en su
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examen ginecologico o citoldgico; entre los diagnodsticos
psiquiatricos: los comportamientos del espectro autista y
obsesivo compulsivo, la autoagresion, el trastorno por
déficit de atenciony la depresién empeoran con la edad. ’

Entre las mutaciones asociadas se encuentran los defectos
en el gen NIPBL, presentes en el 47% de los individuos con el
diagndstico en cuestion.®

Existe también una variedad de este sindrome con un
fenotipo leve, en el cual se conservan las caracteristicas
faciales de la variedad clasica, pero las afecciones de las
extremidades y cognitivas no son tan severas. >>'*"""*"

El caso reportado podria encontrarse dentro de la variedad
de fenotipo leve, ya que no existe afeccion importante de
las extremidades, ademas de ciertas caracteristicas
fenotipicas que el paciente no presenta, habria que realizar
estudios complementarios para detectar anomalias
auditivas y cognitivas que complementen el diagnodstico de
la variedad del sindrome.
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