i CORREO CIENTIFICO MEDICO
DE HOLGUIN

p ISSN 1560-4381
‘CADO CCM 2017; (3)

N8

PRESENTACION DE CASO

Tratamiento rehabilitador a un paciente con sindrome de

Cornelia de Lange

Rehabilitation Treatment to a Patient with Cornelia de Lange Syndrome

Lis Lorena Luis Rodriguez !, Yulianela Rodriguez Conde !, Rolando Michel LIépiz Labrada

1, Dayami LIopiz Labrada 2

1. Licenciado en Tecnologia de la Salud en Terapia Fisica y Rehabilitacion. Policlinico docente III
René Vallejo Ortiz. Instructor. Manzanillo. Granma. Cuba.
2. Especialista de Primer Grado en Medicina General Integral. Instructor. Direccion Municipal de

Salud. Bayamo. Granma. Cuba.

RESUMEN

Se presentd un paciente de un afio de edad con sindrome Cornelia de Lange, Unico recibido en el
Servicio de Rehabilitacion del Policlinico Docente René Vallejo Ortiz del municipio Manzanillo,
provincia Granma, con sighos evidentes de retraso del desarrollo psicomotor, remitido al servicio
por su médico de familia cuando tenia seis meses de nacido. Para su tratamiento se emplearon
técnicas especificas de la estimulacion temprana, se lograron pequefios avances en su desarrollo
motor y cognitivo, aunque no solo depende de la rehabilitacion, sino también del entorno familiar
en el cual se va desarrollando el nifio. Se lograron pequefios avances motores en el paciente
como: sostén cefalico, abertura de las manos y seguimiento de los objetos con la mirada, el

paciente continla rehabilitandose en el servicio de fisiatria.

Palabras clave: sindrome de Cornelia de Lange, rehabilitacién, desarrollo psicomotor, método
Bobath. little
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ABSTRACT

A one -year-old patient with Cornelia de Lange syndrome (SCdL) was presented in this article,
who was the only one attended in the service of rehabilitation of the René Vallejo Ortiz teaching
polyclinic of Manzanillo municipality, Granma province. The patient had evident signs of late
psychomotor development, so he was referred to this service by the family doctor when he was
six months of age. For the treatment, specific techniques of early stimulation were used; small
advances have been achieved regarding motor and cognitive development, although it not only
depends on the rehabilitation, but also depends on the family environment, in which the infant is
developing. Not many motors progresses were achieved in the patient such as: cephalic support,
opening of the hands and objects pursuit followed by the eyes. The patient continues

rehabilitating in the physiotherapy service.

Keywords: cornelia de lange syndrome, rehabilitation, psychomotor development, Bobath
method.

INTRODUCCION

El sindrome de Cornelia de Lange es un trastorno del desarrollo poco frecuente, heterogéneo
genéticamente, que se define en su forma cldsica por retraso de crecimiento intrauterino y
postnatalmente, microcefalia, rasgos faciales distintivos, sinofridia (cejas unidas en linea media),

hirsurtismo, retraso mental y micromielia 2.

Se asocian ademas, diversas anomalias congénitas que pueden afectar a los miembros superiores
y a los aparatos digestivo, cardiovascular, genitourinario, auditivo y oftalmoldgico. Las bases
patogénicas del sindrome no estan claras, pero, parecen relacionarse con problemas de regulacion

de la expresion génica y de la cohesidon cromosdmica 34,

Clinicamente se distinguen tres fenotipos: grave, moderado y leve; se estima una incidencia de
1:10 000 a 1:40 000 recién nacidos vivos, en la mayoria son casos esporadicos, aunque algunos

presentan herencia de tipo autosémica dominante >,

Aunque hay variabilidad en la expresion clinica y en la intensidad de los rasgos, este sindrome es

reconocible por el fenotipo, observandose cierto parecido fisico entre los pacientes afectados.
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Constituye un ejemplo del valor de la observacion clinica como guia del diagnodstico, y este valor
de la observacion era uno de los mensajes docentes mas caracteristicos de la profesora de
pediatria que lo describid, Cornelia de Lange “!1, Se realizd presentaciéon de caso con el objetivo

de describir el tratamiento rehabilitador a un paciente con sindrome de Cornelia de Lange.

PRESENTACION DEL CASO

Se presentd un paciente de un ano de edad, producto de un parto distocico por cesarea a las 33
semanas, con diagndstico clinico de sindrome de Cornelia de Lange por oligoamnios severo en
cuatro, con un peso al nacer de cuatro libras y diagnostico perinatal de hipoxia severa y dificultad
respiratoria. No se constataron afecciones prenatales y antecedentes de malformaciones
congénitas, consanguinidad, ni usos de teratégenos, con rasgos faciales tipicos del paciente (fig.

1), la micromielia (fig. 2) y las alteraciones genitales (fig. 3).

Fig. 2. Micromielia
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Fig.3. Criptorquidia e hidrocele

El paciente se remitio al Servicio de Rehabilitacién del Policlinico Docente René Vallejo Ortiz del
municipio Manzanillo, provincia Granma por presentar signos evidentes de retraso del desarrollo
psicomotor: sostén cefdlico ausente, ausencia de agarre, no seguimiento de los objetos con la
mirada, posicion en opistétonos, tono muscular hipertdnico, espasticidad, manos en puio cerrado,

ausencia de giro sobre el abdomen.

Tratamiento rehabilitador

Apoyo psicolégico en los familiares

Método Bobath: inhibir, romper patrones patoldgicos a través de puntos o llaves de control,
estimular patrones normales a través de técnicas con tapping, pleacing y descargas de peso,
facilitar patrones de coordinaciéon normal controlados por reacciones de enderezamiento vy

equilibrio.

Técnicas de inhibicion refleja: con el patréon de inhibicion refleja de la espasticidad (PIRE) para

romper predominio de los reflejos anormales que dominan al nifio.

Método Colles: utilizando la posicion relajadora para la estimulacion sensorial, visual y auditiva del

nifo.

Terapia ocupacional: actividades de coordinacién fina, media y gruesa, actividades de agarre y

reconocimiento de objetos y la estimulacion de todas las actividades en grupo.

Logofonoaudiologia: por retraso secundario del lenguaje, se utiliza sicoterapia y terapia funcional.

935



Correo Cientifico Médico de Holguin
Tratamiento rehabilitador a un paciente con sindrome de Cornelia de Lange

Nutricion: seguimiento en la consulta de nutricion.

DISCUSION

El diagndstico del sindrome de Cornelia de Lange se basa en el reconocimiento de los hallazgos
fisicos y se confirma por analisis cromosdmico, lleva el nombre en honor de la pediatra Holandesa
Dra. Cornelia de Lange quien describe las caracteristicas fisicas en 1933 >0, Otro investigador,
describe las anomalias tipicas en los miembros superiores e inferiores en otro paciente, el Dr. W.
Brachmann por lo que en ocasiones se hace referencia al sindrome como sindrome de Brachmann

de Lange> 1!,

Presenta como caracteristicas mas comunes el bajo peso (< 2,5 kg), talla media de 45 cm,
crecimiento pondoestatural lento, dificultades para iniciar la lactancia, microcefalia, retardo mental
variable (moderado a severo) hirsutismo, sinofrisia (cejas unidas en linea media), micrognatia,
fisura paladar, sindactilias, clinodactilias, pestanas largas, labios con comisuras labiales dirigidas

hacia abajo e implantacién baja de las orejast!!,

Son comunes las uniones parciales del segundo y tercer dedo de los pies, implantacion proximal
de los pulgares, anomalias intestinales, criptorquidia, cutis marmorata, cardiopatias congénitas,
convulsiones, reflujo gastroesofagico, trastornos de la audiciéon y el retraso del crecimiento! !,
También pueden encontrarse trastornos de la conducta auto agresion y comportamiento de tipo
autista y a nivel oftalmoldgico es comun la blefaritis, xeroftalmia, ptosis palpebral y la miopia

pronunciada3-1°,

Esta enfermedad repercute en el ambito familiar pudiendo tener consecuencias devastadoras.
Existen varias organizaciones internacionales en la actualidad dedicadas al estudio y manejo de
estos pacientes. En Cuba no existe aun, un equipo multidisciplinario organizado para el manejo de
estos pacientes, por lo que es importante establecer el diagndstico temprano para ubicar recursos

en el manejo multifacético de los enfermos.

En resumen, se lograron pequefios avances motores en el paciente como: sostén cefdlico,
abertura de las manos y seguimiento de los objetos con la mirada, el paciente con un afio de edad
continta rehabilitdndose en el Servicio de Fisiatria del Policlinico René Vallejo Ortiz, la tarea es

ardua y a largo plazo.
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