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El Síndrome de Co rne lia de Lange es un trastorn o
cromosómico severo e infrecuente en nuestro medio. Para su
tratamiento óptimo, es preciso establecer el diagnóstico clínico
temprano basándonos en las características fenotípicas más co­
munes y así permitir ubicar oportunidades de apoyo y manejo a
largo plazo para estos pacientes. Presentamos el caso clínico de
un recién nacido admitido al servicio de pediatría y neonatología
del Hospital Juan XXIII de La Paz, Bolivia. Se hace un detalle
de caracte rísticas clínicas y una discusión de algunos aspectos
importantes de esta enfermedad.
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nl ro ucci ún
El Síndro me de Came lia de Lan ge es un tr as to rn o
cromosómico producido por la mutación del cromosoma
5 llam ado NIPBL (N ipped B Lik e ).1T ien e un a inc iden­
ci a actua l mun d ial de aprox imáda ma nte I e n 10.000 a
30.000 reci én nacidos vivOS.I.

5
Las carac terísticas clíni ­

cas m á s co m unes in cluyen el bajo peso al na cer ,
mic rocefalia, sinofri s ia. el hirsuti sm o. las clinodactili as
y sindactilias y el ret a rdo mental de di ve rso grado .

I
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Los niños sufren ge neralme nte de d ificultad para iniciar
una lact an cia matern a efec tiv a y de ret raso de creci mien­
to pon doest atural ." El grado de severida d del síndrome
varía mu ch o e incl uso algunos pacient es llegan a su d iag­
nósti co durante la ado lescencia . Se ha descartado a algún
factor de riesgo e n e l desarrollo de es te sín drome y es
impo rtan te su d iagn óst ico tempran o para pro veer a estos
niñ os de programas de apoyo y manejo .'

' 3 . o Clínico
Se trata de un neon ato de sexo mascul ino de 7 días de
vida ex tra uterina cu yo cua dro c línico se in ic io inrned ia-

Ahstrac!

Cornelia de Lange Syndrorne is asevere chromosomal
anomaly infrequently seen in Bolivia. In order to offer the best
treatment currently available, it is important to make an early
and correct diagnosis based on the most commonly encountered
pheonotypical characteristics and 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 neonatology
service at Juan XXIII Hospital in La Paz. Bolivia and a discussion
of sorne of the important features this syndrome encompasses.
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tamente de spués del nacimiento carac te rizado po r
hipoacti vidad , hipotermia y llant o débil. Recibo lact ancia
materna inefec tiva por falta de refl ejo de succ ión y bú s­
qu ed a . Con esta s into ma to logía es remit ido del Centro
d e S alud de Ac ho c al la al se rv ic io d e ped iat rí a y
neo natolog ía de l Hosp ital Ju an XXIII para su manejo y
trat amiento . Su s antecedentes perinatológicos so n escue­
tos en cuanto al curso de la gestación y hábitos maternos.
Ap arentemente no rec ibió controles prenatales y el parto
se prod uju de nume ra ~SpUll lá l1ca a las 36 seman as pro­
du ct o de parto dom ic ili a rio . El tr ab ajo de part o duró
ap ro ximadam en te 8 horas y no se co noce el momento de
ruptura de membranas. El peri od o ex puls ivo fue de uno s
pocos minutos. No hab iendo inte rvención pro fe sion al no
se estableci ó el Ap gar. Los antecede ntes familia res fue­
ro n ne gat ivo s para d at o s d e c ro mo s o m o pa t ia s o
d ism orfismos .

Al ex amen físico los hallazgos más importantes fueron
FC 80 por minuto . FR 40 por m inuto . peso 1750 g . talla
40 cm . CC 27 cm . temperatura de 35" C. Piel ictérica y
con abunda nte lanugo en miembros supe riores e inferio­
res y ge neralizado . Cabeza as imét rica con fo ntane la pos-
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terior ce rrada , anterior puntiforme y cejas pobladas y
unidas en la lín ea media. Pabellones auriculares de
implantación baja co n cartílagos incompletamente for­
mado s . Mucosa ora l co n presencia de paladar hendido .
Aparato ge nitourinario co n genita les pobremente diferen­
ciad os y desarrollados y testícul os no descendidos. Miem­
bros inferiores con ligera rotación interna y desviación
radi al de ambas manos . Sindactilias en ambas manos con
fusión del segundo y tercer d íg ito . Sup erp osición del quin­
to ded o so bre e l c uarto e n am bos pies . El ex ame n
neurol óg ico mu e stra un rec ién na cido hip oacti vo ,
hiporreactivo con reflejo de suc ción y búsqueda ausentes
y llanto débil. El reflejo de Moro es débil al igu al que e l
g labe lar y e l de prcnsi ón , El res to del examen físico fue
normal .

Figura # 1. Lus enmelen. liras faciales upicus.

F igura .JI _. Sindac tilins y cli nuc1 ucl ili u. l! 11 miembros
superior s .

En base a las ca racterísticas cl ínicas se estableció el d iag ­
nóstico de rec ién nacido pret érmino adecuado para edad
ges tacio nal de sexo masculino con Síndrome de Cornelia
de Lan ge .

F igura 11 3. Abu ndante lunugo cubriendo miembros
inferiores.

Di..cusion
El Síndrome de Cornelia de Lange lleva el nombre de la
pediatra Holandesa Dra. Cornelia de Lange que en 1933
des cr ibió las ca racte rísticas fís icas en 2 niños similares
internados en e l Ernrna Childrens Hospital.' Otro inves­
tigador. e l Or. W. Brachmann describió las anomalías tí­
pica s e n los miembros superiores e inferiores en otr o pa­
ciente . A veces se refiere el síndrome como Síndrome de
Brachmann de Lange .

1
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Las ca racterís ticas más comunes del síndro me incluyen
bajo peso « 2.5 kg .). talla media de 45 cm. crec imiento
pondoestatural lento. dificultades para inic iar la lactan­
cia . microcefalia. retardo mental vari able (moderado a
seve ro) , hirsutismo, sinofris ia (cej as unidas en línea me­
dia) , micrognati a, fisura pal adar , sindactilias. c1inodacti­
lías. pestañas largas . labios co n comisuras labiales diri­
gidas hacia abajo e implantac ión baj a de orejas. ' -h Tam­
bién son comunes las uniones parciales del segundo y
ter cer dedo de los pies . impl ant ación proximal de los pul­
ga res. anomalías inte stin ale s . criptorquidea, cutis marmo­
rata. ca rd iopatías congé nitas, co nvulsiones, reflejo gas ­
tres ofágic0

ti
trastornos de la aud ic ión y el retr aso del ere­

cimiento ." También pueden encontrarse trastornos de la
conducta. aut o agres ión y comportamiento de tipo autis-

~

ta. A nivel ofta lmológico es común la blefaritis. xerof-
talmia , pto sis palpebral y la miopía pronunci ada ."

El diagn óstico se basa en el reconoci miento de los ha­
llazgos físicos y se confirma por análi sis crornosómico.
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La repercusión de esta enfermedad en el ámbito familiar
puede tener consecuencias devastadoras. Hoy en día exis­
ten varias organizaciones internacionales dedicadas al
estudio y manejo de estos pacientes que canalizan recur­
sos y colaboración a familias de estos niños con pocos
recursos.

No existiendo en nuestro país un equipo multidisciplinario
organizado para el manejo de estos pacientes. es impor­
tante establecer el diagnóstico temprano para ubicar re­
cursos en el manejo multifacético de dichos pacientes.
En algunos casos se puede aprovechar la disponibilidad
de programas internacionales de apoyo interesados en su
estudio y tratamiento.
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