


;QUE ES

EL SINDROME
CORNELIA DE LANGE?

El SCdL es una enfermedad rara y
compleja. Es un trastorno congénito,
causado por alteraciones genéticas.
Sorprendentemente, los  mismos
genes que lo producen, tienen
también importancia en el cancer, al
participar en la regulacién de la
segregacion cromosémica.

Desde el punto de vista molecular y
funcional, el SCdL es un sindrome que
produce una alteracién del desarrollo
de la forma del sujeto.

Lo que se altera son unas proteinas,
que interactian o forman parte del
complejo de cohesinas, maquina pro-
teica que se encarga de mantener o
ayudar al DNA para que pueda hacer
bien su trabajo.

La prevalencia estimada actualmente
es de 1/15000 nacidos vivos.

CARACTERISTICAS

El sindrome de Cornelia de Lange se
caracteriza por retraso de crecimiento
pre y postnatal, y presenta rasgos
faciales caracteristicos como: micro-
cefalia (cabeza anormalmente
pequefa) y en ocasiones braquicefalia
(cabeza inusualmente corta), una
nariz pequefia, ancha, y evertida
(vuelta) hacia arriba, sinofridia (cejas
arqueadas que crecen juntas), pestafias
largas y rizadas, labios delgados y
dirigidos hacia abajo, filtrum largo
(espacio mas grande entre el labio
superior y la nariz) e implantacion baja
de las orejas. También es frecuente la
hipertricosis (crecimiento excesivo del
pelo) en diferentes zonas del cuerpo.

Pero si hay algo caracteristico, son las
alteraciones de las extremidades, que
habitualmente afectan mas a las
superiores y que van desde la ausencia
de la mano, hasta la presencia de
manos pequenas con dedos afilados.
A veces, el antebrazo puede terminar
en un solo dedo (monodactilia). Sin
embargo, hay también alteraciones
menores, como pulgares implantados
proximalmente, arrugas palmares
simples, braquiclinodactilia (falange
intermedia mas corta) del quinto
dedo, o mas raramente, sindactilias
(dedos unidos) o polidactilias (més de
cinco dedos).
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En las extremidades inferiores son
frecuentes los pies pequenos y la
sindactilia parcial del segundo y tercer
dedo. Muchas de estas manifestaciones
suelen ser asimétricas.

Los nifos afectados pueden tener
también retraso intelectual que suele ir
de leve a grave, alteraciones en la
coordinacién de los movimientos vy
sobre todo problemas de comporta-
miento y comunicacién. Son frecuentes
las autolesiones como golpearse en la
cabeza y morderse o arrancarse las
ufias, las repeticiones compulsivas,
el comportamiento autista, el déficit
de atencion y la hiperactividad.

PROBLEMAS
MEDICOS

Los problemas médicos mas comunes
son el reflujo gastroesofagico, que
muchas veces provoca gran dolor con
dificultades en la alimentacién y altera-
ciones de la conducta, las alteraciones
cardiacas, las convulsiones, los
problemas de vision y la pérdida de
audicion.

En cuanto a las enfermedades oculares
puede haber blefaritis (inflamacion de
los parpados), conductos lagrimales
defectuosos o inexistentes, ptosis
(parpados caidos), e incluso miopia
extrema.

Es una enfermedad muy compleja
del desarrollo y cuando el nifio llega a
término el problema estd muy avanza-
do; es importantisimo el diagnéstico
precoz y la estimulaciéon temprana.
Nuestros especialistas opinan: "que
si en el momento del nacimiento se
pudiera instaurar una terapia
causal, el largo periodo de maduracién
cerebral todavia pendiente del nifo,
facilitaria la mejora del rendimiento
intelectual y su comportamiento”.

www.corneliadelange.es
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