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CASO CLINICO

RESUMEN

El propdsito de este articulo es dar a conocer caracteristicas del Sindrome Cor-
nelia de Lange (SCdL) con relacién a un caso clinico. Introduccién: El Sindrome
Cornelia de Lange (SCdL) es un raro trastorno del desarrollo, clinicamente hetero-
géneo, hereditario con transmisiéon dominante, causado por la mutacién de uno
de sus siete genes. Se define en su forma cldsica por patrones de crecimiento
alterados, rasgos faciales distintivos, hipertricosis, microcefalia y malformaciones
en extremidades. Caso clinico: Lactante mayor femenina con antecedente de
retraso en el crecimiento prenatal, fenotipicamente presenta caracteristicas cldsi-
cas de Sindrome de Cornelia Lange. Su diagndstico temprano permitié identificar
complicaciones y que la nina reciba tratamiento multidisciplinario, el cual incluyé
la intervencién por diferentes especialidades médicas, desafortunadamente, la
nina fallecié por una obstruccion intestinal con posterior parada cardiaca. Discu-
sion: Debido a que el SCdL es un trastorno genético con incidencia baja y gra-
do de afectacion muy variable, poco conocido en nuestro pais, se dificulta el
diagndstico y fratamiento oportuno de complicaciones mortales. Ademdas, por la
poca informacion epidemioldgica que se dispone y el bajo reporte de casos de
esta patologia decidimos presentar este caso clinico y contribuir de esta forma
con la literatura académica del pais. Conclusiones: Aungue la sospecha del SCdL
durante la vida intrauterina no estd bien definida, es necesario realizar medicina
preventiva desde el momento de la gestacién para evaluar la existencia de mal-
formaciones existentes, ya que con el diagndstico oportuno y preciso se puede
conseguir un fratamiento eficaz que evite complicaciones y el posible deceso de
los pacientes.

Palabras clave: Cornelia de Lange, mutacion, crecimiento,microcefalia, sinofridia, hipertrico-
S1S

ABSTRACT

The purpose of this arficle is to present characteristics of the Cornelia de Lange
Syndrome (CdLS) in relation to a clinical case. Introduction: Cornelia de Lange
Syndrome (CdLS) is a rare developmental disorder, clinically heterogeneous, he-
reditary with dominant transmission, caused by the mutation of one of its seven
genes. It is defined in its classic form by altered growth patterns, distinctive facial
features, hypertrichosis, microcephaly, and limb malformations. Clinical case: An
older female infant with a history of prenatal growth delay, phenotypically pre-
sents the classic characteristics of Cornelia Lange Syndrome. Her early diagno-
sis made it possible to identify complications and for the girl to receive multidis-
ciplinary treatment, which included intervention by different medical specialfies.
Unfortunately, the girl died due to intestinal obstruction with subsequent cardiac
arrest. Discussion: Because CdLS is a genetic disorder with a low incidence and
highly variable degree of involvement, little known in our country, the diagnosis
and timely treatment of fatal complications is difficult. In addition, due to the li-
ttle epidemiological information that is available and the low report of cases of
this pathology, we decided to present this clinical case and contribute in this way
to the academic literature of the country. Conclusions: Although the suspicion of
CdLS during infrauterine life is not well defined, it is necessary to carry out preven-
tive medicine from the moment of gestation to evaluate the existence of exis-
fing malformations, since with the fimely and precise diagnosis an effective treat-
ment can be achieved that avoid complications and possible death of patients

Key words: Cornelia de Lange, mutation, growth, microcephaly, synofridia, hypertrichosis.
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INTRODUCCION

| sindrome Cornelia de Lange (GCdl)
es un raro frastorno del desarrollo, clinica-
mente heterogeneo, hereditario con trans-
mision dominante, causado por la mu-
tacién de uno de sus siete genes (NIPBL,
SMC1A, HDACS8, SMC3, RAD21, ANKRDT 1
y BRD4). Se caracteriza en su forma cldsi-
Ca por patrones de crecimiento alterados
(discapacidad intelectual y retraso globall
del desarrollo, asi como del crecimiento
prenatal y postnatal). Los recién nacidos
con SCdL suelen tener un peso, tallay pe-
rimetro cefdlico por debajo del percentil 3
y presentan rasgos caracteristicos e hiper-
fricosis generalizada, que se aprecia sobre
todo en la cara, espalda y extremidades.
Entre los rasgos faciales se incluye: micro-

ADEMAS,

cefalia, implantacion baja del cabello,
cejas arqueadas, sinofridia, pestanas
largas, nariz corta con puente deprimi-
do y narinas antevertidas, filtrum largo y
liso, labio superior fino, comisuras buca-
les curvadas hacia abajo y micrognatia.
Las malformaciones en extremidades
pueden ser mayores 0 menores segun
el grado de discapacidad que produz-
can, como su acortamiento (Mmicrome-
lio), ausencia de los segmentos medio
y proximal (focomelia), implantacion
proximal de los pulgares, falta de forma-
cién de uno o mds dedos (ligodactilia)
o fusion de dos o0 mdas de ellos entre si
(sindactilia), agenesia o hipoplasia del
cubito y linea simiana. @349

ESTE SINDROME ESTA ASOCIADO A PROBLEMAS:

= Gastrointestinales tales como: atresia duodenal, pdncreas anular, atresia anal,
diverticulo de Meckel, hemia diafragmdtica congenita, estenosis pilérica, hernia
inguinal, malrotacion intestinal, estrefimiento, reflujo gastroesofagico. @

= Qculares y de visibn como: ptosis palpebral, blefaritis, nervios dpticos andmalos,
nistagmo, estrabismo, miopia e hipermetropia. @

= De audicidn por estenosis de canal auditivo. @

= Neurolégicos, principalmente convulsiones, siendo el tipo mas comun la epi-

lepsia parcial, @
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TAMBIEN A MALFORMACIONES:

= Cardiacas: entre las mds frecuentes la estenosis de la valvula pulmonar y la co-
municacion interventricular y las menos frecuentes los defectos del canal atrio-
ventricular, la tetralogia de Fallot o la coartacion de la aorta. ©

= Genitourinarias: anomalias estructurales del fracto urinario, el reflujo vesicou-
retral, la dilatacion de los cdlices renales o el rindn displdsico. Un alto porcen-
taje de pacientes presentan anomalias genitales; en los varones es habitual la
criptorquidia, tambien puede existir hipospadias o micropene; en las ninas es
frecuente la hipoplasia de labios mayores. ©

Cuadro 1 - Caracteristicas Clinicas del SCdL
Hallazgos principales (2 puntos cada uno si esta presente)

- Sinofridia (cejas unidas en la linea media)

- Mariz corta, puente nasal céncavo y/o nariz con punta crientada hacia arriba

- Filtrum alargado y/o liso

- Labio superior fino y/fo comisuras de los labios desviadas hacia abajo

- Malformaciones en extremidades: acortamiento de las extremidades (micromelia),
y/o ausencia de los segmentos medio y proximal de las extremidades (focomelia),
y/o implantacién proximal de los pulgares, y/o falta de formacién de uno o mas
dedos (oligodactilia), y'o agenesia o hipoplasia del cibito, y/o fusién de dos o mas
dedos entre si (sindactilia)

- Hemia diafragmatica congénita

Hallazgos sugerentes (1 punto cada uno si esta presente)
- Retraso global del desarrollo y/o discapacidad intelectual
- Retraso del crecimiento prenatal
- Retrase del crecimiento posnatal
- Microcefalia
- Manos y/o pies pequerfios
- Quinto dedo corto (manos)

- Hirsutismo

Puntuacion clinica:

=z 11 puntos y al menos tres hallazgos principales: SCdL clasico

9 — 10 puntos y al menos dos hallazgos principales: SCdL no clasico

4 — 8 puntos y al menos 1 hallazgo principal: realizar estudio genético de SCdL

= 4 puntos: estudio genético de SCdL no indicado
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La prevalencia a nivel mundial del SCdL es
variable oscilando entre 1/10.000 y 1/30.000
nacimientos, afecta por igual a hombres vy
mMujeres con un ligero predominio de muijeres.
Si no se ha realizado ningun estudio molecu-
lar, el riesgo de recurrencia medio global es
de aproximadamente 1,5%. @%

El diagndstico prenatal estd limitado a detec-
cion de anomalias mayores, ya que los rasgos
fenotipicos distintivos no son facilmente detec-
tables (entre ellos: restriccion del crecimiento
intrauterino, defectos en las extremidades,
anomalias faciales, hernia diafragmdtica y
patologias asociadas principalmente cardia-
cas, aungue de forma inusualb); sin embargo,
no todos los casos fueron detectados en eco-
grafias de rutina. El diagnostico prenatal suele
presentarse con aumento de la franslucencia
nucal y nivel bajo de la proteina A placenta-
ria asociada al embarazo (PAPP-A), restriccion
del crecimiento infrauterino (RCIU) temprano,
anomalias con grado variable de severidad
de las extremidades superiores y otras ano-
malias. ©

El diagndstico postnatal de este sindrome es
fundamentalmente clinico, el SCdL cldsico
se basa en el reconocimiento de 10s rasgos
fenotipicos faciales caracteristicos, malfor-
maciones en las extremidades y patrones de
crecimiento alterados; ademads es importante
realizar un buen interrogatorio a familiares con

REPORTE DE UN

Paciente femenina nacida el mes de abril de
2018, hija de madre multipara de 23 anos de
edad, mestiza, de estado civil soltera, nacida
y residente en la ciudad de Quito, instruccion
secundaria completa, de ocupacion que-
haceres domesticos, grupo sanguineo ORH
positivo, con antecedentes patoldgicos per-
sonales de cardiopatia (ho especificada) y
fiebre reumdtica, no refiere antecedentes pa-
tolégicos familiares de importancia; antece-
dentes gineco obstétricos: gestas: 3, partos:
2, abortos: 1 (gesta 1: vardn de 5 anos, gesta
2: aborto, gesta 3. paciente en referencia).
Padre de 27 anos, mestizo, de estado civil

el objetivo de buscar factores hereditarios y
por ultimo realizar exdmenes de imagen que
nos permitan el diagndstico de patologias
asociadas. @

El seguimiento a los pacientes con SCAL suele
ser mads frecuente durante el primer ano de
vida y hasta los ocho anos; posteriormente se
realiza anualmente hasta la adolescencia y
edad adulta que pueden espaciarse cada 3
a 5 anos. En caso de presentarse problemas
recurrentes el plan de seguimiento se adapta

de forma gque incluya visitas mds frecuentes.
@

Las causas mas frecuentes de muerte en ni-
Nnos pequenos con SCdL son la hernia diafrag-
mdatica congeénita y complicaciones respira-
forias; sin emlbargo, existen ofras causas de
muerte debidas a las patologias asociadas
descritas previomente, principalmente car-
diacas y gastrointestinales, @

El objetivo de presentar este caso clinico es
dar a conocer las caracteristicas del sindro-
me, ya que lamentablemente en el pais no
se dispone de informacion epidemioldgica
suficiente que oriente a un mejor conocimien-
0 y manejo por parte de los profesionales de
salud y se pueda redlizar el tratamiento vy se-
guimiento oportuno, principalmente durante
el primer ano de vida en donde ocurren el
mayor niumero de complicaciones.

CASO CLINICO

solfero, nacido y residente en la ciudad de
Quito, instruccion secundaria completa, de
ocupacion comerciante, grupo sanguineo se
desconoce; no refiere antecedentes patold-
gicos personales ni familiares de importancia.
Como antecedentes importantes:

- Prenatales: se puede detallar que la madre
se realizd cuatro controles durante el emba-
razo, dos ecografias que reportaron poca
ganancia de peso, infeccién de vias urinarias
(VU) a repeticion por lo que recibid tratamien-
tos ambulatorios, el Ultimo dos semanas pre-
vias al nacimiento.

- Natales: paciente femenino de 36 semanas
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de edad gestacional, nacida en un centfro de
salud de la ciudad de Quito por parto cefa-
lovaginal, llanto inmediafo posterior al naci-
miento; APGAR de 5 al primer minuto, de 5 a
los 5 minutos (por presentar respiracion lenta e
iregular, para lo cual requirid oxigeno), y de 8
a los 10 minutos; peso de 1800 gramos, talla
de 43 centimetros, perimetro cefdlico de 26.5
centimetros.

La paciente fue referida inmediatamente a
un hospital de sequndo nivel en la ciudad de
Quito, en donde permanecid con ayuda de
oxigeno complementario de alto flujo por el
lapso de 27 dias; luego de la observacion,
examen fisico y otros exdmenes se evidencio:
recién nacido pretérmino tardio (RNPTT), peso
bajo al nacimiento y a la edad gestaciondl,

sistentes presuntivos de SCdL, en esta Casa
de Salud se da el alta domiciliaria a la pa-
ciente con apoyo de oxigeno permanente
ambulatorio y se le refiere a Hospital de Tercer
Nivel para realizacion de cariotipo y manejo
mulfidisciplinario.

Pestafias lamgas vy
abund antes

En un Hospital de tercer nivel de la ciudad de
Quito, a mediados del mes de julio de 2018
se le realizan estudios citogeneticos cuyos re-

sultados determinaron lo siguiente: estudio ci-
togenético convencional mediante cultivo de
linfocitos obtenidos de sangre periférica, con
Puente nasal técnicas de bandas GTG, y conteo de 20 me-

codliios tafases, obteniéndose un cariotipo de sexo fe-
menino normal: 46xx, descartandose anoma-
lias numericas o estructurales grandes de los
cromosomas; el cariotipo cldsico o conven-
cional no identifica rearreglos cromosomicos
pequenos gue puedan causar malformacio-

Frente estrecha cm
hipertricosis

Cejas sbundante:
Sinofridia

Mariz corta

Filtrum largo y

Lzbios delgados aplanzdo

Comisurade lo:
Izbios desviada ha

shajo

restriccion del crecimiento Intrauterino (RCIU)
asimétrico, tono conservado, hiperbilirrubine-
mia por incompatibilidad ABO ANTI-B (madre
ORH positivo, nina BRH positivo), microcefalia
(oercentil 0.1), frente estrecha con hiperrico-
sis, cejas abundantes con tendencia a sin-
ofridia, ptosis bilateral con pestanas largas y
abundantes, puente nasal concavo, nariz cor-
ta, filtrum largo y aplanado, labios delgados,
comisura de los labios desviada hacia aba-
jo, cavidad oral con paladar integro (figuras
1y 2), cuello corto, torax normal, abdomen
normal, genitales ambiguos, miemibros supe-
riores con ectrodactilia derecha y sindactilia
izquierda (figura 3), miembros inferiores simé-
fricos. Por pruebas de diagndstico por image-
nes se evidencia estenosis valvular pulmonar.
Mediante hallazgos clinicos y de imagen con-

nes, dimorfismo, autismo y retraso global del
desarrollo, recomendando profundizar la deli-
neacion fenotipica por un genetista.

Por los rasgos fisicos antes mencionados vy al
ser valorada por un asesor genético, se con-
firma el diagndstico de Sindrome Cornelia de
Lange y es nuevamente referida a otro Hospi-
tal de tercer nivel, en el cual es valorada y se
evidencia decaimiento, tos, afonia, episodios
de pausas respiratorias de aproximadamente
diez segundos, acompanados de bradicar-
dia (60 latidos por minuto) y cianosis central.
Se inicia fratamiento con beta agonistas y se
solicita radiografia de térax la cual reporta le-
sion pulmonar importante que sugiere displa-
sia bbroncopulmonar.

El Servicio de Neumologia Pedidtfrica valora
a la paciente, solicita exdmenes de labora-
torio, con resultados dentro de pardmetros
normales; se instaura terapia con salbutamaol
y fluticasona, dando como diagnostico defi-
nitivo neumonia por virus sincitial respiratorio,
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estenosis de |la rama izquierda de la arteria
pulmonar y displasia broncopulmonar.
Durante su estancia hospitalaria es valorada
por el servicio de Neurologia Pedidtrica; al
examen fisico observan: hipotonia, hipotelo-
rismo ocular, retromicrognatia, sosten cefa-
lico incompleto, angulo de la bufanda que
llega a la linea media, angulo popliteo de
80°, cutdneo plantar en flexion, moro incom-
pleto, estableciendo como diagndstico defi-
nifivo retraso global del desarrollo y mediante
resonancia magnética se evidencia hipopla-
sia del cuerpo calloso y amplitud de cisterna
magna (variante normal.

El Servicio de Nutricion intervino debido a de-
ficiencia proteico-caldrica de la paciente,
concluyendo que requiere ganar 500 gr de
PEeso en una semana, por lo gue se le colocd
sonda para alimentacion nocturna, con for-
mula sin lactosa, la misma que fue retirada
posteriormente.

El servicio de Fisiatria valord a la paciente, evi-
denciando movilidad pasiva con restriccion
en miembros superiores, hipotonia, reflejos os-
teotendinosos (ROTS): 2/4, reflejo flexo-plantar
presente, control cefdlico ausente. Por refraso
global del desarrollo indican terapia fisica du-
rante tres sesiones y que continde en domici-
lio con rutina de movilidad pasiva articular.

A los cuatro meses de edad la paciente es
valorada en el Servicio de Urgencias Pediatri-
Cas por presentar deposiciones diarreicas; se
redliza interconsulta al Servicio de Gastroen-
terologia Pedidtrica por desnutricion protei-
co-caldrica. Por respuesta a terapia de deglu-
cion no adecuada, consideran la necesidad
de gastrostomia, recomendando mantener
alimentacion con leche materna cada tfres

horas por sonda nasogdstrica y suplementar
con férmula sin lactosa hasta planificacion
quirdrgica.

Se solicita interconsulta al Servicio de Nefro-
logia Pedidtrica por diagndstico de infeccion
de vias urinarias por tercera ocasion e incre-
mento de ecogenicidad en paréngquima,
determinado en eco renal; concluyen que la
tasa de filtracion glomerular (IFG) DE 41ML/
MIN/T.73M2 es normal en base a valor de
creatinina, no siendo el marcador mds fiable
en esta paciente por su edad y estado de
emaciacion, por lo que solicitan cistatina C
para revaloracion, la cual reportd normalidad
y dan el alta por parte de su servicio.

El Sernvicio de Rehabilitacion Orofaringea Pe-
didgtrica valora a la paciente por trastorno de
deglucion; evidencian que responde a esti-
mulos tactiles: mantiene postura en hiperex-
tension cervical con buen control cefdlico,
movilidad orofacial presente, simetria facial
y de paladar blando, reflejos de mordida
presente, nauseoso presente, reflejos de bus-
queda, succion y deglucion ausentes, reflejo
tusigeno débil, determinando la importancia
de iniciar terapia de rehabilitacion orofacial y
de deglucion, estimulacion miofuncional oro-
facial y de reflejos orales, y maniobras deglu-
torias no nutritivas.

La paciente es valorada posteriormente en
consulta externa de Traumatologia y Ortope-
dia Pedidtrica, en donde le realizan exdme-
nes de imagen, evidenciandose en radiogra-
fia anteroposterior y lateral de fémur ndcleos
femorales, en radiografia anteroposterior y la-
teral de antebrazo derecho agenesia de cu-
bito y radiografia anteroposterior y lateral de
columna lumbosacra normal.

A fines del mes de agosto de 2018 la paciente
fue intervenida quirdrgicamente mediante pro-
cedimiento de laparotomia, funduplicatura de
nissen y colocacion de gastrostomia tipo Stamm
con tubo 14FR, sin complicaciones post-opera-
torias, (figura 3).

A mediados del mes de septiembre de 2018,
la paciente acude nuevamente a Urgencias
Pedidtricas por presentar iritabilidad por dolor

abdominal secundario a la administracion de
alimentacion por gastrostomia, cuadro acom-
panado de alza térmica y distencién abdomi-
nal. Fue valorada por Cirugia Pedidatrica quienes
en ecografia evidencian cuadro de abdomen
agudo inflamatorio por excavacion pélvica,
con imagen sugestiva de intususcepcion tran-
sitoria de 13 mm, por lo cual la paciente es
sometida a otfra intervencion quirdrgica para
resolucion de albdomen obstructivo e invagina-
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cion ileoileal.

A la edad de 1 ano 2 meses de edad la pa-
ciente es ingresada nuevamente a Hospital de
Tercer Nivel en referencia, con diagndstico de

Ectrod aciilia
derecha

Sindactilia
izquierda

sepsis de foco gastrointestinal; recibe terapia
antibidtica de amplio espectro por gastrosto-
Mo con mejoria de su cuadro clinico. Al ser una
paciente de dificil acceso venoso se solicita
valoracion por Cirugia Pediatrica por necesi-
dad de colocacion de catéter implantable de
larga vida ecodirigido (mplantofix), el mismo
que es instaurado sin mayores complicaciones,
debiendose redlizar heparinizacion del catéter
cada mes.

La paciente acude al servicio de Urgencias Pe-
diatricas por varias ocasiones durante los meses
de septiembre y octubre de 2019, por presen-
tar cuadro de gastroenteritis de presunto origen
infeccioso e infeccion de vias urinarias a repe-
ticion, requiiendo multiples tratamientos con

Gastrostomia

terapia ambulatoria mediante antibidticos de
amplio espectro, para lo cual intervino el drea
de Infectologia Pedidtrica.

A fines de noviembre de 2019, la paciente acu-
de nuevamente al drea de Urgencias Pediatri-
cas por presentar distension albdominal y anu-
ria. Se recibe informe del examen coproldgico
el cual reporta gastroenteritis bacteriana aguda,
elemental y microscopico de orina sugerente
de infeccién de vias urinarias, por lo que se indi-
ca anfibioficoterapia y fratamiento integral. La
paciente se encontraba muy dlgica, por lo que
fue trasladada al drea de cuidados criticos con
apoyo de oxigeno por canula nasal, tempera-
tura 36,7 grados, frecuencia cardiaca de 102
latidos por minuto, tension arterial 102/56 (B4)
percentil 50 para la edad, abdomen muy dis-
tendido con un perimetro de 46 centimetros, i-
quido verdoso por sonda de gastrostomo, ruidos
hidroaéreos reducidos, abdomen muy doloroso
de manera difusa y anuriq, por o que proceden
a intubacion y ventilacion mecdanica y el drea
de Cirugia Vascular procede a colocar acceso
venoso central.

Cirugia Pedidtrica con un diagnodstico de sin-
drome de obstruccion intestinal programa revi-
sion quirdrgica. Paciente ingresd a quirdfano en
malas condiciones generales, con respiracion
de Kussmaul, taquipnéica, excursion pulmonar
disminuida, tagquicdrdica, hipotensa, con mala
perfusion periférica, con abdomen totalmen-
te distendido, tenso, poco depresible, ruidos
hidroaéreos ausentes, con salida de material
fetido por sonda de gastrostomia. El diagnosti-
CO post operatorio fue: peritonitis fecaloideq, is-
guemia mesentérica, estenosis a nivel de colon
ascendente y multiples perforaciones a nivel de
intestino delgado. La paciente realizd parada
cardiaca de 30 minutos durante la cirugia de
la cual no revierte y fallece a finales del mes de
noviembre de 2019.

DISCUSION

El Sindrome Cornelia de Lange es un frastor-
no genetico con una incidencia baja y poco
conocida en nuestro pais, la cual produce
patrones de crecimiento alterados, discao-

pacidad intelectual, patologias cardiacas,
renales, entre otras, asi como también mal-
formaciones faciales y en las extremidades.
El grado de afectacion de esta patologia es
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muy variable, no todos los pacientes presentan
todas las anomalias descritas en la literatura, 1o
que dificulta su diagndstico clinico y hace ne-
cesario la confirmacion de la patfologia a tra-
vés de estudios citogenéticos. Por estos motivos
la atencion médica oportuna, estimulacion
psicomotora y un adecuado asesoramiento
familiar son los pilares para gque los pacientes
con Sindrome Cornelia de Lange tengan una
mejor calidad de vida. Es importante tomar
en cuenta que el manejo de cada paciente
es individualizado, cada persona con SCAL es
unica y el fratamiento dependerd de su evolu-
cion y caracteristicas propias.

Presentamos el reporte de un caso clinico
de una paciente femenina quien tuvo como
unico antecedente refraso en el crecimiento
prenatal y posteriormente en su vida posnatal
diagnosticada de Sindrome Cornelia de Lan-
ge, en un inicio por su cuadro clinico tipico
descrito y confirmado posteriormente por estu-
dio genético en un hospital de tercer nivel. Las
anomalias prenatales de extremidades, perfil
facial andmalo, translucencia nucal anormal,
no fueron descritos en los resultados de las
ecografias.

Las ecografias y los pocos controles realizados
a la madre de la paciente no revelaron hallaz-
gos indicatfivos de trastornos geneticos por lo
cual no hubo referencia a un asesor para un
estudio genético prenatal oportuno.

El Grupo Internacional de Consenso en SCdL
ha acordado unos criterios para el espectro

SCdL gque se basa en los hallazgos principa-
les y sugerentes como consta en la Primera
Guia Internacional Consensuada del ano
2018 (cuadro 1). Estos criterios se basan en
la puntacion total obtenida. Una puntuacion
de 11 0 mds indica SCAL cldsico si al menos
3 hallazgos principales estan presentes como
es el caso de la paciente descrita.

Como era de esperar la paciente requirio de
un manejo multidisciplinario en el cual inter-
vinieron diversas especialidades médicas
pedidtricas tales como: Neumologia, Neuro-
logia, Gastroenterologia, Nefrologia, Rehabili-
tacion Orofaringea, Traumatologia y Ortope-
dia y Cirugia; ademds Nutricion, Fisiafria y el
servicio de Urgencias Pedidtfricas e Infectolo-
gia Pedidtrica por sus multiples visitas, debi-
do a sus diversas complicaciones especial-
mente a nivel gastrointestinal, misma que fue
la causa de su deceso, lo que se corrobora
con la informacion bibliografica que explica
las causas de fallecimiento en los pacientes
con SCdL, siendo las mds frecuentes la hemia
diafragmadtica congénita y complicaciones
respiratorias, pero también existen decesos
por problemas cardiacos y gastrointestinales.
Lo descrito anteriormente hace de éste un
tema muy sugestivo, sin embargo, la poca
informacion epidemiolégica que se dispone
y el bajo reporte de esta patologia es lo que
nos Motivd a reportar el caso clinico y contri-
buir de esta forma con la literatura academi-
ca del pais.

CONCLUSIONES

La sospecha del SCdL durante la vida intfraute-
rina no estd bien definida. Sin embargo, es im-
portante que las gestantes se realicen los con-
froles adecuados durante su embarazo para
detectar oportunamente una o mds alteracio-
nes como: restriccion del crecimiento intraute-
rino, defectos en las extremidades, anomalias
faciales, hemia diafragmatica y/o patologias
asociadas.

El diagndstico principal del SCdL, al nacimien-
to, se basa en la observacion clinica por su

fenotipo facial distintivo, anomalias en extre-
midades superiores y retraso psicomotor y de
crecimiento, tal como ocurrid en el caso pre-
sentado donde el diagndstico se realizd en un
inicio por clinica y fue confirmado por estudio
genético.

El diagndstico precoz de esta patologia per-
mite detectar complicaciones potencialmen-
te mortales e iniciar un fratamiento integral
rdpido y oportuno v redlizar las medidas pre-
ventivas necesarias.
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El fratamiento integral en los pacientes con
SCdL incluye asesoramiento genético para
informar a los padres sobre los riesgos de te-
ner un descendiente con una enfermedad
genetica y su posible recurrencia en futuros
embarazos; tambien debe complementar-
se con atencion medica oporfuna a cargo
de varias especialidades y estimulacion psi-
comotora apropiada para un mejor desem-
peno. Todo enfocado a las caracteristicas in-

dividuales, fomando en cuenta el grado de
afectacion, la complejidad y la evolucion
clinica.

Es dificil predecir la expectativa de vida de
las personas con SCAL porgue cada indivi-
duo es unico y depende del grado de afec-
tacién en el organismo de cada uno de
ellos, por ende, el manejo individualizado es
la clave para una mejor calidad de vida.
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