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RESUMEN

La presentacién del caso que se refiere pertenece a un lactante, cuyo desarrollo
durante su primer afio de vida estuvo condicionado por el sindrome Cornelia de
Lange, diagnosticado desde los 6 meses de edad. Se delimitan los rasgos
caracteristicos que permiten el diagndstico de este sindrome genético, asi como los
elementos que indican el retardo en el desarrollo psicomotor. Para la obtencién de
esta informacién se utilizé la entrevista a los familiares y la observacién al nifio.
Entre los principales resultados que se obtuvieron se destacan las caracteristicas
clinicas que se verifican y demuestran la veracidad del diagnostico realizado, asi
como la descripcion de las principales limitaciones presentes relacionadas con la
socializacion, comunicacién, manipulacién de objetos y desarrollo motor.
Palabras clave: sindrome Cornelia de Lange, insuficiencia de crecimiento,
trastornos del desarrollo del lenguaje, discapacidad intelectual, psicologia del

desarrollo.

ABSTRACT
The presentation of the case referred to belongs to an infant, whose development

during his first year of life was conditioned by the Cornelia de Lange syndrome,
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diagnosed from 6 months of age. The characteristic features that allow the
diagnosis of this genetic syndrome are delimited, as well as the elements that
indicate the delay in psychomotor development. To obtain this information, the
interview with the family members and the observation of the child were used.
Among the main results that were obtained, the clinical characteristics that are
verified and demonstrate the veracity of the diagnosis made as well as the
description of the main present limitations related to socialization, communication,
manipulation of objects and motor development are highlighted.

Key words: Cornelia de Lange syndrome, failure to thrive, language development

disorders, intellectual disability, developmental psychology.

INTRODUCCION

El embarazo es un proceso bioldgico que constituye un evento vital ubicado en la
etapa de extension de la familia y esta asociado con la decision de incrementar el
numero de sus miembros. La figura materna se convierte en la primera fuente de
estimulacion para su descendencia ya que antes de su nacimiento puede establecer
una comunicacién que direccione la relacién con el futuro bebé. Esta relacién va
generando expectativas con respecto al futuro nifio o nifia y al ejercicio de la
maternidad y paternidad, las que por lo general son positivas y estan asociadas con
el deseo de que el nacimiento sea una experiencia positiva a partir de la garantia

de la salud de este nuevo ser que con tanto anhelo se espera.

Sin embargo, qué sucede cuando luego del nacimiento el resultado del embarazo es
un nifio o niNa que presenta rasgos dismorficos. Estas caracteristicas son tipicas de
padecimientos con causa genética, entre estos se encuentra el sindrome Cornelia
de Lange. ! La familia esta ante un nuevo reto que impone la crianza de un hijo o
hija especial que tendra peculiaridades tanto fisicas como psicoldgicas. Ante esta
realidad se produce una frustracion en las expectativas a partir de no obtener el
resultado esperado, que se puede manifestar de varias maneras, entre ellas se
reconocen el rechazo al bebé, la autoagresion o la agresion al otro miembro de la
pareja por considerarse culpable de esta situacion, la negacion de la realidad,
estableciéndose cuestionamientos con respecto a las competencias profesionales de
los médicos que ofrezcan el diagndstico pero también se puede aceptar la realidad,
mostrandose una actitud positiva con respecto al hijo o hija asi como con respecto

a la ayuda que debera brindarle. 2
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Ante esta situacion la familia no comprende las causas del estado de salud,
desconoce las caracteristicas del sindrome o enfermedad que tiene su descendiente
y necesita aprender a convivir con sus limitaciones, asi como reconocer las
alternativas de ayuda que necesitara ofrecer para propiciar la explotacion al
maximo de sus capacidades. Se planted como problema cientifico las insuficiencias
para lograr la aceptacion del diagndstico de sindrome genético Cornelia de Lange
en la familia de un lactante que lo padece en el municipio Manzanillo en la provincia
de Granma. En este caso se abordaran los aspectos clinicos que demuestran la
presencia del sindrome genético diagnosticado y justifican el retardo en el

desarrollo psicomotor presente en el lactante.

El sindrome Cornelia de Lange se considera un trastorno genético de caracter
congénito, caracterizado por un conjunto de anomalias fisicas. Se describié en 1933
por la doctora Cornelia de Lange, aunque desde 1916 el doctor Brachmann
describidé un caso con caracteristicas similares a las descritas posteriormente. Su
incidencia esta estimada entre 1 por cada 10000 recién nacidos. 3 Con respecto a la
ocurrencia por sexo existe un ligero predominio femenino. 4 Las principales
caracteristicas biomédicas son hipocrecimiento, malformaciones en las
extremidades, sobre todo en las superiores que pueden ir desde oligodactilia hasta
hipoplasia del cubito o ausencia completa del antebrazo con implantacion de los

dedos al nivel del codo.>

Las investigaciones a nivel mundial al respecto estan relacionadas con el
favorecimiento del desarrollo psicomotor a través de estrategias de intervencion
fisioterapéutica. En Cuba existen pocas investigaciones sobre este sindrome por los
pocos casos diagnosticados, en el centro de rehabilitacion Julio Diaz se da

tratamiento fisioterapéutico a 2 casos, lograndose avances en su desarrollo motor.

En la provincia Granma, existe un solo caso diagnosticado al que se realizé una
evaluacion a los 4 meses de edad, publicada en la revista Correo Cientifico Médico

de Holguin, que constituye un referente para el presente estudio.®

Para dar solucion a la interrogante planteada se establece como objetivo
determinar los rasgos clinicos del sindrome genético Cornelia de Lange para el logro
de la aceptacién del diagnostico de en la familia de un lactante que lo padece en el

municipio Manzanillo en la provincia de Granma.
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CASO CLINICO

Sujeto de 9 meses, diagnosticado con el sindrome Cornelia de Lange a los 3 meses
de edad, aunque desde el nacimiento se identificaron rasgos dismorficos. El
diagnéstico realizado se sustenta en la presencia de anomalias faciales como
sinofridia, cejas arqueadas, pestafas largas, filtro largo, labios en forma de u
invertida, labios finos, implantacion baja de las orejas, microcefalia, manos y pies
pequefios (micromelia), cuello corto, asi como clinodactilia del quinto dedo. 7 Con
antecedentes familiares de madre multigesta de 31 afios de edad, universitaria, que
se desempend durante el embarazo como profesora universitaria de Psicologia, de
procedencia urbana, con embarazo de bajo riesgo genético y riesgo obstétrico por

antecedentes de hepatopatia, sepsis vaginal e hipercolesterolemia.

En la etapa prenatal existiéo un adecuado control, se realizaron 3 ultrasonidos en los
gue no se diagnosticaron alteraciones en los miembros, sdlo en el tercero, realizado
a las 31 semanas de gestacion se diagnostico oligoamnio severo (disminucion del
liguido amnidtico), razén por la que se ingresé con seguimiento a través de
ultrasonido y CTG. No se registran antecedentes familiares de defectos en las
extremidades, discapacidad mental o dificultades en el desarrollo por causa

genética.

Con respecto a los antecedentes personales se conocié que fue producto de una
cesarea realizada a las 33 semanas por presentar el liquido amnidtico en 5, asi
como por evidencias de sufrimiento fetal. La operacién duré mas de 1 hora por las
condiciones de las paredes del Utero. El recién nacido de sexo masculino presento
hipoxia al nacer, llanto débil, el peso fue de 1800g, talla de 41 cm, el perimetro

cefalico de 29 cm y el perimetro toracico midié 29,5 cm.

El examen realizado luego del nacimiento permitié diagnosticar anemia, sindrome
de dificultad respiratoria por neuromediastino, requirié tratamiento con amikacina y
ampicilina, rasgos dismoérficos asociados al tamafio de manos y pies, asi como a las

caracteristicas faciales y malformaciones en dedos de manos y pies.
El recién nacido requirié de cuidados neonatales especiales, permanecid ingresado

por 21 dias en la sala de neonatologia, de ellos 5 estuvo reportado de critico

requirié entubacion, ventilacion y transfusion de sangre. Su evolucidn fue positiva,
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asi como su asimilacion de la leche materna lo que permitié su aumento de peso,
recibié el alta médica luego de 15 dias posteriores a la salida de esta sala.

El estado general del lactante en el momento del egreso fue adecuado, se
corroboré la presencia de los reflejos de hociqueo, aferramiento, Moro, Babinsky y
el de succidn, aunque con respecto a este Ultimo se debe sefialar que era débil y
nunca logré alimentarse directamente de la madre, fue necesario emplear el

biberodn.

El seguimiento posnatal por genética corrobord la hipdtesis inicial asociadas a la
implicacion de los rasgos dismoérficos, determinandose la presencia del sindrome
Cornelia de Lange, evidente por las siguientes caracteristicas:® hipocrecimiento,
rasgos faciales primitivos: sinofridia, pestafias largas, labios finos, surco simiano en
ambas manos, implantacion baja de pulgares, clinodactilia del quinto dedo, se
encontraron otras malformaciones: criptorquidia, cardiacas, oculares y auditivas,

asi como limitaciones en la movilidad articular.

Se podria considerar que el sindrome presente es de tipo leve o moderado, ° ya que
no presenta reduccion en las extremidades, aunque mantiene el retraso en el
desarrollo motor ha asimilado bien la fisioterapia y su crecimiento se ha mantenido
estable. Su estado de salud en general ha sido favorable, sélo requirié ingreso

médico en una ocasién a los 2 meses de edad diagnosticado con catarro comun.

Entre las principales afecciones experimentadas se encontraron catarro comun,
conjuntivitis catarral, otitis media. También tuvo lesiones autoprovocadas en la
lengua de manera reiterada desde los 7 meses de edad. Al momento del reporte, el

paciente tiene una talla de 57 cm, peso de 5.3 kg y circunferencia cefalica de 39cm.

DISCUSION

El lactante logra permanecer varias horas despierto, sobre todo en horario de la
mafiana, ya a partir del mediodia permanece mas tiempo dormido que despierto y
en pocas ocasiones manifiesta necesidad de alimentarse a través del llanto que es

lo mas comun en esta etapa.

La madre refiere que ella lo alimenta cada tres horas independientemente de si él
muestra o no la necesidad de ser alimentado. Se muestra espasticidad en el

lactante,'® manifiesta en todo el cuerpo, pero sobre todo en las manos, las que
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mantiene cerradas y logra abrirlas con mucha dificultad, a pesar de esto se las lleva

a la boca, no asi objetos ni alimentos, por sus dificultades para realizar el agarre.

Por otra parte, logra ingerir alimentos liquidos en jarrito con ayuda de la madre,

aunque se alimenta con biberdn y lo que consume es leche con maicena y compota.

Entre los logros alcanzados al respecto hasta el momento estan control y sostén
cefalico, rotacién del cuerpo de la posicidon boca abajo a boca arriba y viceversa,
logro de sedestacion con apoyo, seguimiento de objetos con la vista, agarre y

trabajo con objetos, emision de silabas y sonrisa social.
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