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SECCION DE CASOS CLINICOS

Sindrome Cornelia de Lange.
Caso clinico de oftalmologia pediatrica

Dra. Velia Maria Ruiz-Muralles', Dr. Juan Carlos Juarez-Echenique’

RESUMEN

Se presenta caso clinico de paciente pediatrica con sindrome de Cornelia de Lange, con hallazgos oftalmologicos carac-
teristicos asociados con este sindrome, y dentro de ellos, ptosis bilateral, por lo que se le realizé tratamiento quirturgico
con la técnica de suspension del elevador al frontal con silastic.

Palabras clave: Sindrome de Cornelia de Lange, ptosis, suspension del elevador al frontal con silastic.

SUMMARY

This is a case of a pediatric patient with the diagnosis of Cornelia de Lange syndrome with the associated ophthalmologic
features, including bilateral ptosis. The ptosis correction technique was the frontalis suspension using silastic.
Key words: Cornelia de Lange Syndrome, ptosis, frontalis suspension using silastic.

INTRODUCCION

Dentro de la practica oftalmoldgica, es importante realizar
una exploracion fisica general del paciente e integrar todos
los hallazgos, especialmente en oftalmologia pediatrica en
la cual pueden presentarse distintos sindromes dismorfogé-
nicos que pueden diagnosticarse, la mayoria de las veces,
con una adecuada historia y exploracion clinica, como en el
presente caso.

La oftalmopediatria, en conjunto con otras especialida-
des como pediatria y genética, puede ayudar a realizar un
diagnostico certero para beneficio del paciente.

CASO CLINICO

Paciente femenina de 2 afios 6 meses de edad, originaria y
residente de Jilotepec, México.

Motivo de consulta: Referida de departamento de Genéti-
ca para evaluacidon oftalmologica por diagnostico de sin-
drome de Cornelia de Lange.

Historia clinica: Madre de la paciente refiere que desde
hace 1 afio aproximadamente traec a su hija para evaluacion

y seguimiento en esta institucion, especialmente en la clini-
ca de Genética de donde la refieren. Ademas refiere parpa-
dos caidos desde el nacimiento.

Antecedentes familiares: Abuela con diabetes mellitas.

Antecedentes patoldgicos: Producto de cesdrea por pree-
clampsia

Peso al nacer 1900 g, talla al nacer 44 cms. Ingresada en
hospital durante el primer mes de vida por sepsis; retraso
mental.

Examen fisico: A la inspeccion, apariencia de menor edad
a la cronoldgica, microcefalia, con tendencia a la dolicocefa-
lia, frente estrecha con hipertricosis, cejas abundantes con
tendencia a sinofris, ptosis bilateral con pestafias largas y
abundantes, puente nasal alto, nariz pequefia, filtrum largo
y aplanado, labios delgados, cavidad oral con paladar inte-
gro, cuello corto, térax normal, abdomen normal, genitales
femeninos con periné corto, miembros superiores con limi-
tacion a la movilidad de ambos codos, manos con braquidac-
tilia de quinto dedo bilateral ¢ hiperlaxitud, miembros infe-
riores con talones prominentes, surco interdigital bilateral.

Examen oftalmologico: Agudeza visual: OD y OI segui-
miento a estimulos luminosos. A la inspeccion: Parpados
con ptosis bilateral con mala funcidon del musculo elevador,
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Figs. 1 y 2. Paciente con sindrome de Cornelia de Lange. Antes
del tratamiento quirurgico. Hallazgos oftalmologicos: hipertrico-
sis, pestafias y cejas abundantes (casi sinofris), ptosis bilateral,
endotropia.

posicion compensadora de la cabeza con elevacion del men-
ton, cejas abundantes, pestafias largas y abundantes.

Movimientos oculares: Desviacion de lejos: endotropia de
10 dioptrias aproximadamente.

Pupilas: redondas, reactivas. Segmento anterior normal
en ambos ojos. Fondo de ojo normal en ambos ojos

Impresion clinica: sindrome de Cornelia de Lange, ptosis
bilateral (Figuras 1y 2).

Se decide tratamiento quirargico para la ptosis con la téc-
nica de suspension del elevador al frontal con silastic en am-
bos ojos. Contintia bajo observacion para evolucion post-qui-
rirgica y tratamiento por probable ametropia (Figuras 3 y 4).

DISCUSION

Existe variedad de sindromes dismorfogénicos que todo
médico, especialmente si sus pacientes son pedidtricos, de-
beria conocer o bien saber identificar los rasgos andmalos
sospechosos para realizar una evaluacion mas especializa-
da con el fin de determinar el diagndstico certero para bene-
ficio del paciente y su familia.

La paciente del presente caso fue evaluada multiples veces
y acertadamente fue referida al Instituto Nacional de Pedia-
tria para una evaluacion especializada, y tras ser evaluada por
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Figs. 3 y 4. Posterior a cirugia de correccion de la ptosis en am-
bos ojos con la técnica de suspension del elevador al frontal con
silastic.

Pedriatria y Genética, fue referida a Oftalmologia para su eva-
luacioén con el diagndstico de sindrome de Cornelia de Lange.

El sindrome de Cornelia de Lange es llamado de esta for-
ma debido a la doctora Cornelia de Lange, pediatra holan-
desa que describio en 1933 las caracteristicas de este sin-
drome en dos nifios; también se le conoce como sindrome
de Brachmann de Lange.y a que en 1916 el doctor Brach-
mann describi6 un caso.

La frecuencia de aparicion de este sindrome es de 1 en
10000-30000 nacidos vivos. La mayoria son esporadicos pero
se han descrito algunos familiares con patrones de herencia
autosomica dominante y autosdmica recesiva.

En esta paciente el estudio genético (cariotipo) fue normal,
como sucede en la mayoria de los casos reportados. Sin em-
bargo, se han documentado multiples casos con alteraciones
en el cromosoma 3 y otras translocaciones que compromete-
rian otros genes diferentes a los de este cromosoma. Tonkin y
cols., en estudios de genética recientes, informaron mutacio-
nes en el gen NIPBL (Nipped-B gene like) localizado en el
brazo largo del cromosoma 5, el cual codifica una proteina
(adherina) que promueve la expresion de otros genes con fun-
ciones en la cohesion de cromatides hermanas, la condensa-
cion de los cromosomas y la reparacion del ADN (1-3).

El diagnostico en este caso, como en la mayoria de pacien-
tes, se baso en los hallazgos clinicos caracteristicos de este
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sindrome, como retraso del crecimiento, retraso mental, mi-
crocefalia y rasgos faciales como hipertricosis, implantacion
baja de las orejas, nariz pequefia, filtrum (distancia entre na-
rinas y labio superior) largo y aplanado, labios delgados, cue-
llo corto y, en lo que respecta a los hallazgos oftalmoldgicos,
cejas abundantes con tendencia a sinofris (union de ambas
cejas), pestafias largas y ptosis bilateral.

Con respecto a las anomalias en los miembros, tanto su-
periores como inferiores, puede encontrarse micromelia, im-
plantacion proximal de los pulgares, oligodactilia, agenesia
o hipoplasia del cubito, sindactilia y linea simiana. Sin em-
bargo, la expresion de estas caracteristicas puede variar y
presentarse en distintos grados en cada paciente, como en el
caso de esta paciente en la cual las anomalias son leves:
limitacion de la movilidad de ambos codos, manos con bra-
quidactilia bilateral de 5to dedo e hiperlaxitud (miembros
superiores), talones prominentes y surco interdigital bilate-
ral (miembros inferiores) (4-6).

Como parte del abordaje oftalmologico se decidi6 corre-
gir la ptosis como primer paso y luego tratar la ametropia
probable por la endotropia encontrada.

Por lo tanto se decide realizar cirugia con la técnica de
suspension del elevador al frontal con silastic en ambos ojos,
dado que presentaba ptosis congénita con pobre funcién del
elevador. Segun la literatura esta técnica es efectiva para
pacientes pediatricos, con pocas complicaciones postopera-
torias y de facil remocion y ajuste, aunque existen otros
materiales que también han demostrado buenos resultados
como la fascia lata y el polipropileno (7, 8).

La técnica para la colocacion del silastic fue en forma de
pentagono (dos aberturas pretarsales en parpado superior,
dos supraciliares y una frontal).

Esta paciente no ha demostrado complicaciones después
de 10 dias postoperatorios. La paciente continua bajo segui-
miento integral en el INP.

Como conclusiones, podemos mencionar:

1.La evaluacion clinica completa y la integracion de todos
los hallazgos encontrados es de vital importancia en la
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oftalmologia pediatrica para ayudar a la deteccion tem-
prana y precisa de los distintos sindromes dismorfogéni-
cos existentes.

2.El diagnostico del sindrome de Cornelia de Lange se basa
principalmente en el reconocimiento de los hallazgos cli-
nicos, como retraso del crecimiento, retraso mental, mi-
crocefalia y las caracteristicas faciales mencionadas.

3.La correccion de la ptosis con la técnica de suspension
del elevador al frontal es la indicada para la ptosis cong¢-
nita con pobre funcion del elevador y el uso de silastic es
aceptado en pacientes pediatricos.

REFERENCIAS

1. Edgard A. Doisy. Adherin: Key to the Cohesin Ring and Cor-
nelia de Lange Syndrome. Curr Biol 2004; 14(19):834-836.

2. Lynette A. McCallum GJ, Kaur M, DeScipio C, Yaeger D y
cols. NIPBL Mutational Analysis in 120 Individuals with Cor-
nelia de Lange Syndrome and Evaluation of Genotype-Phe-
notype Correlations. Am J Hum Genet 2004, 75:610-623.

3. Kumar D, Blank CE, Griffiths BL. Cornelia de Lange syndro-
me in several members of the same family. ] Med Genet 1985;
22:296-300.

4. Badoe EV. Classical Cornelia de Lange Syndrome. Ghana Med
J2006; 40(4):148-150.

5. Allanson JE, Hennekam RCM, Ireland M. De Lange syndro-
me: subjective and objective comparison of the classical and
mild phenotypes. J Med Genet 1997, 34:645-650.

6. Ellaith M, Gisselsson D, Nilsson T y cols. Case report: A
case of Cornelia de Lange syndrome from Sudan. BMC Pe-
diatrics 2007, 7:6.

7. Morris Cl, Buckley EG, Envedi LB, Stinnett S, Freedman SE.
Safety and efficacy of silicone rod frontalis suspension sur-
gery for childhood ptosis repair. J Ped Ophthal Strab 2008,
45:280-288.

8. Hersh D, Martin FJ, Rowe N. Comparison of silastic and
banked fascia lata in pediatric frontalis suspension. J Ped
Ophthal Strab 2006; 43(4):212-218.

241



