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Resum 11

El Sindrome de Cornelia de Lange es un trastorno
cromosdmico severo e infrecuente en nuestro medio. Para su
tratamiento 6ptimo, es preciso establ ecer el diagnéstico clinico
temprano baséndonos en las caracteristicas fenotipicas més co-
munesy asi permitir ubicar oportunidades de apoyo y mang o a
largo plazo paraestos pacientes. Presentamos el caso clinico de
un recién nacido admitido al servicio de pediariay neonatologia
del Hospital Juan XXI1I de La Paz, Bolivia. Se hace un detalle
de caracteristicas clinicas y una discusion de algunos aspectos
importantes de esta enfermedad.
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nlro uccitn

El Sindrome de Camelia de Lange es un trastorno
cromosdmico producido por la mutacién del cromosoma
5 llamado NIPBL (Nipped B Like).1Tiene una inciden-
cia actual mundia de aproximadamante | en 10.000 a
30.000 reci én nacidos vivos.'” Las caracteristicas clini-
cas méas comunes incluyen el bajo peso a nacer,
microcefalia, sinofrisia € hirsutismo. las clinodactilias
y sindactiliasy el retardo mental de diverso grado.].5

Los nifios sufren generalmente de dificultad para iniciar
una lactancia maternaefectivay de retraso de creci mien-
to pondoestatural ." El grado de severidad del sindrome
varia mucho e incl uso algunos pacientes llegan a sudiag-
nésti co durante la adolescencia. Se hadescartado aalgin
factor de riesgo en el desarrollo de este sindrome y es
importante su diagndstico temprano para proveer a estos
nifios de programas de apoyo y manejo.’

'‘as 0 Clinico

Se trata de un neonato de sexo mascul ino de 7 dias de
vida extrauterina cuyo cuadro clinico se inicio inrnedia-

Ahstrac!

Cornelia de Lange Syndrorne is asevere chromosomal
anomaly infrequently seen in Bolivia. Inorder to offer the best
treatment currently available, it is important to make an early
and correct diagnosis based on the most commonly encountered
pheonotypical characteristicsand in this manner, establish long-
term support and follow up for these patients. We present the
case of a neonate admitted to the pediatric and neonatol ogy
serviceat Juan XX Hospital inLaPaz. Boliviaand adiscussion
of sorre of the important features this syndrome encompasses.
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tamente después del nacimiento caracterizado por
hipoacti vidad, hipotermiay llanto débil. Recibo lactancia
materna inefectiva por falta de refl o de succiony bus-
gueda. Con esta sintomatologia es remitido del Centro
de Salud de Achocad la a servicio de pediatria y
neonatol ogia del Hospital Juan XXIIl para su mangjo y
tratami ento. Sus antecedentes perinatol 6gicos son escue-
tosen cuanto a curso de lagestaci 6n y habitos maternos.
Aparentemente no recibié controles prenatalesy el parto
se prod uju de numera espoirtdanca a las 36 semanas pro-
ducto de parto domiciliario. El trabajo de parto durd
aproximadamente 8 horasy no se conoce e momento de
ruptura de membranas. El periodo ex pulsivo fue de unos
pocos minutos. No habiendo intervencion profesiona no
se estableci 6 € Apgar. Los antecedentes familiares fue-
ron negativos para datos de cromosomopatias o
dismorfismos.

Al examen fisico los hallazgos méas importantes fueron
FC 80 por minuto. FR 40 por minuto. peso 1750 g. talla
40 cm. CC 27 cm. temperatura de 35" C. Pid ictéricay
con abundante lanugo en miembros superiores e inferio-
resy generalizado . Cabeza asimétrica con fontanela pos-
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terior cerrada, anterior puntiforme y cejas pobladas y
unidas en la linea media. Pabellones auriculares de
implantacién baja con cartilagos incompletamente for-
mados. Mucosa oral con presencia de paladar hendido.
Aparato genitourinario con genitales pobremente diferen-
ciadosy desarroll ados y testicul os no descendidos. Miem-
bros inferiores con ligera rotaci 6n internay desviacion
radi al de ambas manos. Sindactilias en ambas manos con
fusién del segundo y tercer digito. Superposicion del quin-
to dedo sobre el cuarto en ambos pies. El examen
neurol 6gico muestra un recién nacido hipoactivo,
hiporreactivo con reflejo de succidn y blsqueda ausentes
y llanto débil. El reflejo de Moro es débil a igua que el
glabelar y el de prensi 0n, El resto del examen fisico fue
normal .

Figura # _. Sindactilinsy clinuclucliliu. en miembros
superior s.

En base alas caracteristicas cl inicas se establ eci 6 € diag-
ndstico de recién nacido pretérmino adecuado para edad
gestacio nal de sexo masculino con Sindrome de Cornelia
de Lange.

Figura # 3. Abu ndantelunugo cubriendo miembros
inferiores.

Di..cusion

El Sindrome de Cornelia de Lange llevael nombre de la
pediatra Holandesa Dra. Corneliade Lange que en 1933
describi6 las caracteristicas fisicas en 2 nifios similares
internados en el Ernrna Childrens Hospital." Otro inves-
tigador. el Or. W. Brachmann describi 6 las anomalias ti-
picasen los miembros superiores e inferioresen otro pa-
ciente. A veces se refiere el sindrome como Sindrome de
Brachmann de Lange,l'5

Las caracteristicas mas comunes del sindrome incluyen
bajo peso « 2.5 kg.).talla media de 45 cm. crecimiento
pondoestatural lento. dificultades para iniciar la lactan-
cia. microcefalia. retardo mental vari able (moderado a
severo), hirsutismo, sinofrisia (cej as unidas en linea me-
dia) , micrognati a, fisura pal adar, sindactili as. clinodacti-
lias. pestafias largas. labios con comisuras labiales diri-
gidas hacia abajo e implantacion baj a de orejas.'-h Tam-
bién son comunes las uniones parciales del segundo y
ter cer dedo de los pies. impl antacién proximal de los pul-
gares. anomalias intestinales. criptorquidea, cutis marmo-
rata. cardiopatias congénitas, convulsiones, reflejo gas-
tresofdgico, trastornos de laaudiciény € retraso del ere-
cimi ent).l" También pueden encontrarse trastornosde la
cogducta auto agresion y comportamiento de tipo autis-
ta. A nivel oftalmolégico es comun la blefaritis. xerof-
talmia, ptosis palpebral y la miopia pronunciada."

El diagnostico se basa en e reconoci miento de los ha-
Ilazgos fisicos y se confirma por andlisis crornosémico.



La repercusion de esta enfermedad en el ambito familiar
puede tener consecuencias devastadoras. Hoy en dia exis-
ten varias organizaciones internacionales dedicadas a
estudio y manejo de estos pacientes que canalizan recur-
sos y colaboracion a familias de estos nifios con pocos
recursos.

No existiendo en nuestro pais un equipo multidisciplinario
organizado para e manejo de estos pacientes. es impor-
tante establecer €l diagndstico temprano para ubicar re-
cursos en e manejo multifacético de dichos pacientes.
En algunos casos se puede aprovechar la disponibilidad
de programas internacional es de apoyo interesados en su
estudio y tratamiento.
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