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i MODIFICARILE SISTEMULUI CARDIOVASCULAR
IN SINDROMUL CORNELIA DE LANGE (CAZ CLINIC)

THE MODIFICATIONS OF THE CARDIOVASCULAR SYSTEM
IN THE SYNDROM CORNELIA DE LANGE

Rezumat
Prezentarea reflecta cazul unui
copil de 5 ani depistat ocazional
co sindromul Cornelia de Lange
si modificarile sistemului cardio-
vascular in cadrul acestui
sindrom.
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Summary

The following presentations re-
flects the case of a child of age
five who was accidentally found
positive for syndrome Cornelia de
Lange and the modifications of
the cardiovascular system in the

'~ doctor in medicind

2 - colaborator stiintific

3
4

- colaborator stiintific superior
- medic pediatru categorie superioara

frame of this syndrome

Sindromul a fost descris in 1993 de Cornelia de Lange. El
reprezintd o tulburare de dezvoltare complexa, constdnd din
trasaturi faciale caracteristice, anomalii ale membrelor,
hirsutism, disfunctii gastroesofagiene, pierderea auzului,
afectiuni oftalmologice, tulburiri neurologice si de crestere.
Cazurile de sindrom Cornelia de Lange sunt sporadice. Cazurile
familiale sunt rare si indica o transmitere autosomal dominanta.

Material si studiul foii de observatie si al materialului
imagistic (cariotip, dermatoglife, fotografii ale pacientului).

Copilul C.E., in varstd de 5 ani, de sex masculin, se
interneaza in clinicd (FO.5575-2006) prin transfer din sectia
de boli respiratorii a Spitalului Clinic Municipal de copiinr. 1,
pentru urmitoarele motive: tuse umeda productiva,
subfebrilitate, slabiciuni generale, cardialgii.

Istoric

Pe fundalul unei intoxicatii generale pronuntate cu febra
inalta este internat in sectia de boli respiratorii pentru copii cu
suspectie de Bronhopneumonie acutd bilaterala. Din
antecedentele personale fiziologice, rezulta ca este primul copil,
provenit din sarcind cu evolutie normald, ndscut la termen, cu
greutatea de 3550g, dar cu suferinta fetald (APGAR 6).

Antecedentele personale patologice corespund cu istoricul
bolii.

Antecedente heredocolaterale: parinti afirmativ sanatosi, se
exclud relatiile de consangvinitate intre genitori. Ancheta
familiala a fost negativa, in ceea ce vizeaza bolile cronice (
hepatita, lues, tuberculoza).

Examenul clinic la internare

Se evidentiaza un copil de sex masculin, in varsta de 5 ani,
cu stare generald alteratd, stare de nutritie satisfacatoare,
dismorfism cranio-facial - facies grotesc, epicantus, aspect

antimongoloid al fantelor palpebrale, protruzia maxilarului
inferior, buze subtiri, bolta palatind ogivala, pilozitate abundenta
cu implantare joasa, hipertricoza sprancenelor si unirea lor pe
linia mediana, degete aplatizate, eminenta tenara stearsa (fig.
1), plica simiana, penis mic, criptorhidie.

Fig. 2 Plica simiana

Fig 1.

Examenul aparatului respirator releva prezenta unui sindrom
functional cu: tuse, prezenta ralurilor subcrepitante bilateral.

Examinarea aparatului cardio-vascular deceleaza un suflu
sistolic gr. II, iar modificarile la nivelul aparatului digestiv sunt
reprezentate de: scaun, instabil. Investigatiile paraclinice uzuale
au aratat valori scazute ale hemoglobinei 108g/1, leucocitoza
peste 10 x10°, izofermenti cardiaci majorati: Ck-NAC 646,5,
CK- MB 51,2, LDH 488,9. Radiografia cardiopulmonara
prezintd silueta cardiaca brusc dilatata bilateral cu un indice
cardio- toracal de 0,65, opacifiere difuzd neomogena, situata
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in 1/3 superioard a pulmonului drept, multiple microopacitati,
diseminate peribronhovascular stang.

Ecocardiografia a relevat compartimentele cordului
nedilatate. ingrosare moderata a valvelor mitrale, miscarea lor
discordantd, nelimitatd. Se determind o hipereco genitate
(infiltratie) a miocardului ventriculului stang, cu reducere
moderatd a contractilitatii globale in mod difuz(FE — 42%)).
Eco Doppler color: Regurgitatie gr.Il VM, gr.Il VTr., gr.I VAp.
Disfunctie diastolica VS- tip restrictiv (E/A — 2,3, TRIV- 60
msec, TDE — 80msec). Coproculturile au fost negative. Analiza
citogeneticd nu a relevatat modificari de numar si structurd a
cromozomilor, iar analiza dermatoglifica a relevat prezenta
plicii simiene(fig.2).

Diagnosticul clinic

Cardiomiopatie infiltrativd varianta restrictiva.
Bronhopneumonie acutd bilaterald confluentd pe dreapta.
Sindrom Cornelia de Lange. Tratamentul a vizat afectiunile
acute, folosindu-se antibiotice cu spectru larg, tratament
cardiotonic si diuretic, regim igienodietetic.

Discutii
Krantz 1.D. si colab., intr-un studiu efectuat in 2001, au
raportat mai multi indivizi cu sindrom Cornelia de Lange,

prezentand anomalii cromozomiale, care sugerau regiuni
genomice candidate, in cadrul cérora pot sa se afle gene
cauzatoare de boala. S-a postulat ca o gena din cadrul regiunii
critice dupa 3q conduce la sindromul Cornelia de Lange, cand
este deletata sau prezintd altd mutatie. Dupa teorii patogenice
noi, anomaliile zonei hipotalamice sau ale conexiunilor ei cu
centrii superiori par a fi, cel putin in parte, responsabile de
tulburarile cerebrale difuze si pot explica unele dintre
manifestirile clinice ale sindromului.

In cazul prezentat, afectiunea rard a aparut la un copil,
provenit din genitori afirmativ sandtosi, al caror cariotip a fost
normal. In literaturd, au fost descrise translatii echilibrate sau
chiar anomalii de structurd ale cromozomilor. Pe fundalul
plurimal- formativ, copilul a avut o evolutie spitaliceasca
dinamic relativ pozitiva.

Concluzie

Prezenta anomalie la un copil de 5 ani, cu suferinta la
nastere, provenit din genitori afirmativ sanatosi, cu complicatii
respiratorii repetate si afectiune grava a sistemului cardio-
vascular prin cardiomiopatie restrictiva, asociatd in timp cu
retard psithomotor i cu prognostic de viatd nefavorabil.
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