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RESUMEN

El sindrome de Cornelia de Lange es un cuadro clinico que se presenta con muy escasa frecuencia (0,6 por
100.000), su etiologia es desconocida y la mayoria de los casos son esporadicos sin un patrén de herencia claro. Se
diagnostica basandose en una facies caracteristica, retardo pre y postnatal del crecimiento, retraso mental y altera-
ciones del aparato locomotor. Segin Peeters presenta una caracteristica radiolégica patognomoénica: la deformidad
metafisaria proximal del radio con déficit de la extensién del codo.

Se presenta un caso clinico de este sindrome, destacando la repercusién en el aparato locomotor.

ABSTRACT

The Cornelia de Lange syndrome is a set of clinical symptoms that occur most infrequently (0.6 in 100.000); its
etiology is unknown and the majority of cases are sporadic without a clear inheritance pattern. The diagnosis is based
on the characteristic facies, retarded pre and post natal growth, mental retardation and alterations in the locomotor
apparatus. According to Peeters it presents a radiological pathognomonic characteristic: the proximal
metaphysis deformity in the radius with extension deficiency in the elbow.

A clinical case of this syndrome was presented, emphasising the repercussions on the locomotor apparatus.
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INTRODUCCION cido basandose en la facies caracteristica (implan-

tacion baja del cabello, conjuncién de las cejas, na-

El sindrome de Cornelia de Lange (De Lange,
1993) (1) es un conjunto de sintomas de base gené-
tica y bioquimica desconocidas que puede ser cono-

riz respingona, prognatismo, filtrum largo y «boca
de carpa» pequena y de labios finos), asociado con
retardo pre y postnatal del crecimiento, retraso
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mental y en muchos casos anomalias de las extre-
midades superiores.

Meleg et al (1996) (2) sugieren que los hallazgos
clinicos del sindrome de Cornelia de Lange en com-
binacién con deteccion de DNAmt madltiple e hiper-
termia puede representar un sindrome distinto.

En la presentacion de este raro sindrome se des-
taca su repercusion en el aparato locomotor.

CASO CLINICO

Aportamos un nuevo caso clinico a la bibliografia existente, hacien-
do especial hincapié en las manifestaciones ortopédicas del mismo.

Se trata de un paciente varén de veintidés afos que acude a nues-
tra consulta por presentar apoyo anémalo en la cabeza del primer me-
tatarsiano de ambos pies por un equinismo.

Es de destacar la edad avanzada de este paciente debido a unos
buenos cuidados médicos y familiares. Presenta un enanismo arméni-
co con hirsutismo no dependiente de andrégenos y un peso de 16 kg.
Fue operado con siete afios por una disfuncién gastroesofagica con eso-
fagitis refleja mediante funduplicatura de Nissen (Lachman et al,
1981; Cates et al, 1989; Rosenbach et al, 1992) (3-5). El paciente pre-
sento crisis ténico-clonicas que cedieron sin tratamiento; en nuestra opi-
nién podrian encuadrarse las mismas en el complejo de Sandifer, que
consiste en posturas disténicas paroxisticas causadas por el reflujo gas-
troesofégico que incluyen torticolis y opistétonos (Sommer, 1993) (6).

El paciente presenta una facies caracteristica con sinofris, implanta-
cién baja del cabello, pestanas largas, puente nasal deprimido, labios
finos y nariz respingona, cabeza pequena y dientes pequenos y espa-
ciados. Segun Ireland et al, 1993 (7) tiene gran valor diagndstico la
combinacién de sinoftis, filtrum largo. labios finos y boca con forma de
media luna. Ireland afirma que esta combinacién de anomalias esta
ausente en varones postpuberales, lo que entra en contradiccién con el
paciente de nuestro caso (Fig. 1).

En el aspecto oftalmoldgico presenta nistagmus (Levin et al, 1990) (8).

En el aspecto conductual el paciente tiene un sindrome parecido a
un autismo con ausencia de comunicacién verbal, conducta autolesiva,
un retraso mental moderado-grave (Beck, 1987; Menoslacino et, 1982)
(9, 10). Tiene una notable hiperactividad, consignada en el estudio de
Berney et al, 1999 (11 ) en un 40 por 100 de los individuos.

Schelesinger et al (1963) (12) describieron las anomalias radiologi-
cas asociadas con el sindrome. Muchas de ellas se presentan en nues-
tro caso.

Las manos son pequenas, pero anchas, en pala, con dedos cortos y
acintados y estdn curvados, especialmente el quinto, hacia dentro. En
la palma presenta un pliegue transverso tnico y profundo (simiesco). E1
pulgar se implanta en una situacién muy proximal y la eminencia te-
nar es apenas visible, de tal manera que se asemeja a una pinza de
cangrejo (Fig. 2). El perfil metacarpofalangico descrito por Halal y Preus
(1979) (13) y Filippi (1989) (14) es caracteristico, ajustandose al pre-
sentado en el caso expuesto. El primer metacarpiano es mas corto que
los otros y el segundo y quinto son més cortos que el tercero y cuarto.
La falange media del dedo indice es generalmente hipoplasica. Las ar-
ticulaciones de los dedos son grandes pero con limitacién de la movili-
dad (Fig. 3).
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Fig. 1.—Caracteristicas morfoldgicas de la facies y falta de
extension del codo.

Fig. 1.—Morphological characteristics of the facies and the
lack of elbow extension.

El paciente tiene un déficit importante de extensién en los codos.
Este enfermo tiene una deformidad proximal metafisaria del radio
que, asociada con el perfil metacarpofalangico descrito, es para Peeters
(1975) (15) el hallazgo patognoménico del sindrome.

La pelvis es estrecha y alargada y las fisis femorales no estén cerra-
das, con una acentuada coxa valga y un patrén de trabeculacién grose-
ra metafisaria en uno de los cuellos femorales (Fig. 4).

Los pies presentan falanges muy cortas, metatarsianos cortos, el
primero mas largo y muy ancho, segundo y tercero cortos y curvados ha-
cia medial. Los pies son muy pequerios pero moderadamente malfor-
mados. Van Hallen et al (1993) (16) han propuesto cambios faciales y
del esqueleto caracteristicos. Tiene déficit de crecimiento prenatal, re-
traso psicomotor moderado o profundo y ausencia de malformaciones

Fig. 2—Aspectos morfolégicos de la mano.
Fig. 2—Morphological aspects of the hand.
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Fig. 3—Aspecto radioldgico de las manos.
Fig. 3—Radiological aspect of the hands.

mayores. El descrito como tipo I o clasico tiene escasa supervivencia por
la gravedad de las malformaciones.

Fig. 4—Coxa valga con pelvis estrechada.
Fig. 4—Coxa valga with narrowed pelvis.

DISCUSION

El sindrome de Cornelia de Lange se presenta
con una frecuencia estimada del 0,6/100.000 (Beck,
1976) (17).

La mayoria de los casos son esporadicos, sin
un patrén de herencia claro. Ireland et al (1991)
(18) localizan una trisomia parcial 3q y casos de
deleccion 3q con situacion en el gen 39q26.3.

Nuestro paciente tiene padres normales y no
presenta antecedentes familiares. A pesar de las
caracteristicas fenotipicas de gravedad este enfer-
mo ha presentado una supervivencia prolongada.

El diagnéstico es dependiente del reconocimiento
de los hallazgos faciales caracteristicos (Treland y
Burn, 1993) (7). No hay un test bioquimico o gené-
tico que detecte la afectacién prenatal, pero la de-
teccion del fenotipo del feto por ultrasonidos con re-
traso del crecimiento, defectos de extremidades,
hirsutismo y hernia diafragmatica pueden inducir
la sospecha.

Nuestro paciente confirma la apreciacion de Pe-
eters en relacion a la caracteristica radioldgica pa-
tognoménica del sindrome, combinacién de defor-
midad proximal metafisaria (déficit de extension
de los codos). con el patréon 6seo caracteristico de
la mano. Este paciente presenta anadida una de-
formidad distal metafisaria de los radios.
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Sindrome di Cornelia de Lange. Ripercussione
nel apparato locomotore

RIASSUNTO

Il sindrome di Cornelia de Lange & un quadro clinico che si presenta con scarsa frequenza (0,6 per 100.000), la
sua etiologia e sconosciuta e la maggioranza dei casi sono sporadici e senza un patrone di eredita chiaro. Si diagnos-
tica basandosi in una faccetta caratteristica, ritardo pre e post natale della crescita, ritardo mentale ed alterazioni
nel apparato locomotore. Secondo Peeters, presenta una caratteristica radiologica patognomonica: la deformita me-
tafisiaria prossimale del radio con deficit della estensione del gomito.

Si presenta un caso clinico di questo sindrome, distaccando la ripercussione nel apparato locomotore.

Syndrome de Cornelia de Lange. Répercussion
sur I'appareil locomoteur

RESUME

Le syndrome de Cornelia de Lange est un cadre clinique qui se présente avec une fréquence tres peu élevée (0,6
pour 100.000). Son étiologie est inconnue et la plupart des cas sont sporadiques sans que ’hérédité puisse étre claire-
ment démontrée. Il est diagnostiqué en se fondant sur un facies caractéristique, retard pré et post-natal de la crois-
sance, retard mental et altérations de appareil locomoteur. Selon Peeters, le syndrome présente une caractéristique
radiologique pathognomonique: la déformation métaphysaire proximale du radius avec déficit de 'extension du cou-
de.

Nous présentons un cas clinique de ce syndrome, tout en soulignant la répercussion sur ’appareil locomoteur.

Das Syndrom von Cornelia de Lange. Riickwirkungen
auf den Bewegungsapparat
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ZUSAMMENFASSUNG

Das Syndrom von Cornelia de Lange ist ein Krankheitsbild, das mit einer sehr geringen H#ufigkeit auftritt
(0,6 pro 100.000), dessen Krankheitsursachen unbekannt sind und das in der Mehrzahl der Fille sporadisch ohne
ein klares Vererbungsmuster erscheint. Es wird auf der Grundlage eines eigentiimlichen Gesichtes, von verspétetes
Wachstum vor und nach der Geburt, von geistigem Riickstand und von Beeintrichtigungen des Bewegungsappara-
tes diagnostiziert. Nach Peeters weist es ein rontgenologisches pathognomisches Unterscheidungsmerkmal auf: die
proximale Verformung der Metaphyse der Speiche mit ungeniigendem Ausstrecken des Ellbogens.

Es wird eine klinischer Fall dieses Syndroms vorgestellt, wobei seine Nachwirkung auf den Bewegungsapparat
hervorgehoben wird.
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