Importancia del diagnéstico genético
en formas leves de la enfermedad.
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INTRODUCCION

»Enfermedad geneética de expresion clinica variable:

Tres formas - Grave o clasica, moderada y leve

»Prevalencia: 1/50.000 RN vivos.
»Mutaciones de novo (99% casos), herencia AD o ligada al cromosoma X.

*NIPBL (Crom 5p13-14) =>50% casos. Formas severas
*SMCI1A (crom X), SMC3, HDACS8, RAD21, BRD4 > Formas leves
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Thick eyebrows

Meeting of the medial eyebrows

Concave nasal bridge

Upturned nasal tip

Long, indistinct philtrum

Downturned corners of mouth
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Trastorno lenguaje

Trastornos conducta
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CASO CLINICO

(' 6 anos

MC: TEAy TDAH, Cl normal

AF: Hermano de 4 afios RPM leve. \ q | = _ Qj

8 Microcefalia.
AP: = Resto exploracion
' : L normal.

-Craneosinostosis multiple -~

-RPM leve y trastorno de conducta

-Crisis epiléptica unica a los 5 anos.
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adre y hermano
nortadores de

Mutacion SMC1A utacion SMC1A
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Fenotipo leve

Estudio
genético
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SCALASOCIADO A GEN SMC1A

Formas
familiares

*Hermano Mosaicismos Inactivacion

fenotipo leve germinales X materno
*Madre

asintomatica R
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CONCLUSIONES

El sindrome de Cornelia de Lange presenta un espectro clinico
amplio pudiendo cursar con formas leves que pueden pasar
desapercibidas siendo necesario recurrir al diagnostico genético en
estos casos.

La microcefalia por microencefalia es un signo frecuente asociado
a la enfermedad. Sin embargo, hasta la fecha no se han descrito
Casos con craneosinostosis asociada.

En caso de progenitores sanos portadores de mutaciones asociadas
a este sindrome, cabe pensar en la posibilidad de mosaicismos
germinales o Inactivacion del cromosoma X materno.
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