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& ACTO INAUGURAL

Este afio nuestro Xlll Congreso Nacional Cientifico-Familiar se
llevé a cabo en Zaragoza del 25 al 28 de Octubre de 2018 y
fue un rotundo éxito. La organizacién corrié a cargo de la
Direcciéon General de Politicas de Apoyo a la Discapacidad y
la Asociacion Espafiola Sindrome de Cornelia de Lange.
Debemos recordar que desde hace afos estad considera-
da como una actividad de Interés Sanitario por el Ministerio
de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad.

En el acto inaugural nos acompafiaron las siguientes auto-
ridades: Don Jesus Angel Celada Pérez (Director Gene-
ral de Politicas de Discapacidad y Real Patronato sobre
Discapacidad), Dofia. Pilar Ventura Contreras (Consejera
de Sanidad del Gobierno de Aragén), Dr. José Ignacio Ba-
rrasa Villar ( Consejo de Direccién Sector Sanitario Zarago-
za lll, Gerente del Sector, Hospital Clinico Universitario
Lozano Blesa), Profesor Francisco Javier Lanuza Giménez
(Decano de la Facultad de Medicina de la Universidad de
Zaragoza) Dofia Sara Berdejo Martinez. Representante te-
rritorial de FEDER en Aragén y Presidenta de PERA), Dofa
Rosa Elba Gonzéalez Gonzéalez (Presidenta de la AESCdL),
Doctor Juan Pie Juste (Médico Genetista Director Labo-
ratorio de Genética Clinica y Gendémica Funcional, Facultad
de Medicina, Universidad de Zaragoza) y el Doctor Felicia-
no J. Ramos Fuentes (Pediatra Genetista de la Universidad
de Zaragoza y el Hospital Lozano Blesa Zaragoza).




En esta edicién, como en todas, los profesionales médicos
nos ofrecieron valiosas ponencias y la Doctora Patricia Gracia
Garcia (miembro de la familia Cornelia Espafia) tuvo a bien
realizar resimenes de varias de ellas. A continuacion os las
ofrecemos.

A partir del desarrollo de nuevas tecnologias de andlisis y del
estudio genético en muestras de fibroblastos, se estan des-
cubriendo mutaciones ocultas responsables del SCdL:
nuevos genes que interaccionan con los genes principales y
casos de mosaicismo (mutacién presente en algunos tejidos
del cuerpo y no en otros).

El SCdL se debe a una mutacién en uno de los genes que co-
difican la sintesis de las llamadas cohesinas, proteinas res-
ponsables de la regulacién de la expresién de nuestro mate-
rial genético (ADN).

Los genes afectados con mas frecuencia son: NIPBL,
SMC1A, HDACS8, SMC3 y RAD21. Pero hay nifios con carac-
teristicas del SCdL en los que, a partir del desarrollo de
nuevas técnicas, se esta descubriendo la mutacién en otros
muchos genes, que codifican proteinas que interaccionan
con las cohesinas en su funcién reguladora.

El tratamiento con hormona de crecimiento permite incremen-
tar la talla y la masa ésea, pero no esté exento de riesgos, por
lo que sélo estd indicado en casos en los que el analisis
muestre déficit de esta hormona.

Uno de los criterios diagnésticos del SCdL es el retraso en el
crecimiento, tanto prenatal como postnatal. Sin embargo, el
tratamiento con hormona de crecimiento debe de quedar res-
tringido a los casos en los que el analisis de sangre detecta
deficit de esta hormona, pues no esta exento de riesgos (hi-
pertension intracraneal, cefalea, convulsiones, dolores mus-
culares...).

El diagnéstico genético es complicado porque, ademés de
los multiples genes potencialmente responsables del
SCdL, existen casos de mosaicismo genético: no todas las
células/ tejidos del cuerpo poseen la mutacién. Por ello, es
importante tomar muestras de diferentes tejidos (ej.
sangre, saliva, orina..) para el diagnéstico. El estudio de fi-
broblastos (células presentes en la piel) es especialmente
interesante, porque son células inmaduras que pueden
transformarse en diferentes tipos células y evitan tomas
biopsias de diferentes 6rganos; ademas, al ser células “en
crecimiento”, permite estudiar mejor la enfermedad y posi-
bles alternativas de tratamiento.

La diversidad de mutaciones posiblemente causantes del
SCdL vy la existencia de casos de mosaicismo explica la
gran variabilidad clinica que observamos en los diferentes
casos de SCdL. Ademas, segun la mutacién se localice al
comienzo o al final del gen va a condicionar que la proteina
resultante cumpla en menor o mayor medida su funcién.

Respecto al riesgo de repeticién del SCdL en otros herma-
nos, la literatura cientifica estima que esté en torno al 1%.
En cambio, en la practica del Dr. Kaiser, la frecuencia de
repeticiéon del SCdL es mayor al 2%. En la consulta de
riesgo genético es también importante el andlisis de dife-
rentes muestras en los progenitores, puesto que (debido al
mosaicismo genético) la mutacién puede estar presente en
unos tejidos y no en otros.

El hirsutismo (exceso de vello corporal) y el retraso de la
pubertad también son rasgos caracteristicos. Se considera
retraso de la pubertad si no han aparecido los primeros
signos (aumento del volumen testicular en nifios, aparicion
del botén mamario en nifias) a partir de los 13 (nifias) -14
afios (nifios). En el caso de que aparezcan los primeros
signos pero se detenga su progresién (crecimiento del
pene y vello pubico en nifios; crecimiento de las mamas,
vello pubico y menstruacién en nifias), también se conside-
ra retraso puberal.

El analisis hormonal permite el estudio de estos sintomas.



Doctora Ariadna Ayerza Casa “Cardiopatias congénitas y adquiridas”

Aunque no es frecuente que las personas con SCdL desarro-
llen enfermedades del corazén no presentes en el nacimiento,
hay algunos casos descritos y, dado el riesgo de estas enfer-
medades, es importante su deteccion.

1/3 de los nifios con SCdL sufren algun tipo de cardiopatia,
con frecuencia congénita (presente en el nacimiento). Ej. es-
trechamiento de valvulas del corazén, comunicacion entre las
auriculas. La mayoria de las veces se resuelven mediante téc-
nicas poco invasivas (cateterismo).

Algunas cardiopatias no presentes en el nacimiento
pueden tener también base genética, como las alteracio-
nes del musculo del corazén (miocardiopatias). Las mio-
cardiopatias pueden no dar sintomas hasta que la enferme-
dad estd muy avanzada, pero tienen un riesgo de mortali-
dad del 3%, de ahi la importancia de su deteccién. Existen
medicaciones que pueden retrasar su desarrollo. Estas en-
fermedades no son frecuentes en el SCAL, pero se han
descrito algunos casos, dado el alto riesgo de las mismas,
es conveniente el estudio cardiaco a través de técnicas no
invasivas (Electrocardiograma, Ecocardiograma).

Doctora Pilar Pamplona Valenzuela “Evaluacion neurofisioldgica”

Algunos de los sintomas en el SCdL hacen sospechar de alte-
raciones en el sistema nervioso periférico, responsable de la
sensibilidad a estimulos, la fuerza y funciones fisiolégicas (ej.
ritmo del corazén), pero son necesarios estudios que las con-
firmen.

Debido a algunos sintomas presentes en los nifios con SCdL:
alteraciones en la sudoracion, en la coloracién de la piel..., se
sospecha que pueda existir alguna alteraciéon en su sistema
nervioso auténomo (SNA). Esta sospecha no se ha confirma-
do, por lo que uno de los propésitos de las pruebas realizadas
durante estos dias a los nifios es estudiar el funcionamiento
de su SNA mediante pruebas indirectas: variaciones en la fre-
cuencia cardiaca durante la respiracion y respuesta de sudo-
racién en la piel.

Por otro lado, las personas con SCdL también parecen
tener alteraciones en la sensibilidad, por ejemplo, una dis-
minucién de la sensibilidad al dolor. Aunque la falta de
aparatos especificos impide medir la actividad de las
fibras nerviosas que conducen al cerebro la informacién de
estimulos dolorosos, se va a estudiar la actividad de las
fibras nerviosas responsables de la sensibilidad a otros es-
timulos (exteriores o corporales) y la actividad de fibras
responsables de la fuerza y del movimiento (Electroneuro-
grama, ENG).

Doctor Ledon Remon Garijo “Evaluacion oftalmologica”

La exploracién oftalmolégica en los nifios es con frecuencia
dificil, y en algunos casos la correccién visual (gafas..) no es
bien tolerada por los nifios.

En el SCdL las alteraciones mas frecuentes son la unién de
las cejas caracteristica y la ptosis palpebral (parpados
caidos). En este ultimo caso, solo en casos excepcionales
estd indicada la intervencion quirtrgica, el postoperatorio
puede ser complicado en los nifios.

La exploracién oftalmoldgica en los nifios con SCdL no es
facil, y en algunos casos no toleran el uso de gafas u otras
medidas de correccién visual; por lo que hay que valorar
individualmente si merece la pena su utilizacion.



Doctora Laura Escartin Madurga “Tratamiento del Reflujo Gastro-Esofagico”

El reflujo gastro-esofagico (rge) esté presente en casi todos
los nifios con SCdL y puede producir sintomas digestivos,
respiratorios y alteraciones de conducta; asi como complica-
ciones serias.

Sintomas de sospecha: rechazo de la ingesta, ausencia de
ganancia ponderal, regurgitacién de comida y rumiacién
(vuelve a masticarla), vémitos, dolor (localizado en el pecho, el
estbmago, o el abdomen); llanto, irritabilidad, agresividad;
tos, ruidos al respirar, afonia...

Complicaciones: sangrado y anemia, estrechamiento del esé-
fago y dificultad para tragar, inflamacién crénica de la mucosa
del eséfago, que puede degenerar en lesiones cancerosas;
infecciones respiratorias de repeticion; atragantamiento en
casos graves.

Algunas medidas dietéticas pueden disminuirlo, pero ante la
sospecha clinica es importante el tratamiento farmacoldgico
(inhibidores de la bomba de protones), inicialmente a dosis
altas. La respuesta al tratamiento puede ser diagnéstica.

Se puede estudiar también mediante registro del pH en el
eso6fago durante 24h (pHmetria): consiste en introducir una
sonda a través de la nariz que detecta pH &cido (caracte-
ristico de los jugos del estémago), se valora en los momen-
tos que predomina y su correlacién con los sintomas. Solo
algunas veces son necesarias otras pruebas para descar-
tar complicaciones y/o diferenciar otras patologias digesti-
vas: gastroscopia, transito intestinal...

En caso de que no haya respuesta al tratamiento farmaco-
l6gico o en el caso de complicaciones puede considerarse
la intervencién quirdrgica, pero también entrafia algunos
riesgos (dificulta la eliminacién de gases).

Doctora Elena Muiioz Jalle “"Problemas neuroldgicos”

La epilepsia es frecuente en nifios con SCdL, sobretodo
cuando se asocia a determinadas mutaciones, pero las crisis
no suelen cursar con pérdida de conciencia y responden bien
al tratamiento.

Los problemas neurolégicos mas frecuentes en el SCdL
son: Trastorno del lenguaje, epilepsia, alteraciones moto-
ras, alteraciones sensoriales: hipersensibilidad a estimu-
los, mayor tolerancia al dolor, alteraciones del sistema ner-
vioso vegetativo, trastornos del suefio, trastorno de con-
ducta.
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Cambio de Presidencia

Rosa Elba Gonzalez Gonzalez lo anuncié en el
ultimo congreso e indico que "toca que los padres
mas jovenes tomen las riendas" afiadiendo que
estamos "en un buen momento para crecer y ha-
cerse mas fuerte". Acto seguido paso el relevo a
Ana M? Garcia Fernandez, una "luchadora nata,
madre coraje como todas nosotras, honestay con
mucha fuerza" a la cual, "apoyaremos en lo que
haga falta" dando fin a su emotiva intervencion.

Actualmente la Junta esta constituida por los si-
guientes miembros: Ana M? Garcia Fernandez
(Presidenta), Rosa Elba Gonzélez Gonzalez (Se-
cretaria), Candido Pérez Berlanga (Vicepresiden-
te), Carmina Carretero Carretero (Tesorero), Amelia
Garcia Sierra, Dominica Serrano Simén, Francisco
Vivé Sarret, Emilio Garcia Martinez, Maria Cristina
Lopez Luis, Rocio Alfonso Pita (Vocales).

Ganamos el Premio Somos Pacientes

Cornelia Espafia recibimos el Premio Somos Pa-
cientes, por nuestra campafa de nueva imagen
"Rumbo a la Esperanza". Nuestro proyecto
obtuvo miles de votos demostrando que somos
muchos y que unidos somos mas Utiles y fuertes.
Tenemos mucho que agradecer, comenzando por
la organizacién de esta iniciativa y a todos los que
estuvisteis apoyando con vuestro voto. Gracias.

iBienvenidas!

Un saludo a nuestras nuevas familias: M? Dolores
y Diego con su hijo Martin desde Zaragoza. Victor
Manuel y Tofii con su hijo Pedro desde Castellén.
Antonia y su hijo desde Asturias. Teresa y J. Diego
con su hija M? Teresa desde Cadiz. Ana Belén y
Pedro con su hija Anna desde Valencia. Antonio y
Verdnica con su hija Elena desde Madrid. Nda-
ppou y Saliou con su hijo Mamadou desde Zara-
goza. iBienvenidas!
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