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INTRODUCCION Y OBJETIVOS

El Sindrome de Cornelia de Lange es un trastorno malformativo multiple que incluye rasgos
faciales tipicos (microcefalia, raiz nasal ancha, labios finos, narinas antevertidas),
malformaciones en miembros superiores, reflujo gastroesofagico, hipertricosis, retraso del
crecimiento, retraso mental, trastornos del comportamiento, autismo, convulsiones etc.

OBJETIVOS

Detallar los hallazgos electroencefalograficos encontrados en estos pacientes y correlacionarlos
con los obtenidos en otros trabajos.

MATERIAL Y METODOS

Se presentan 6 casos, todos del sexo masculino, entre 2 y 8 afios, con diagnoéstico clinico de
Cornelia de Lange, basado en rasgos fenotipicos faciales, restriccion del crecimiento
intrauterino, retardo del desarrollo postnatal y madurativo.

Se realizaron examenes clinicos, electroencefalograma de vigilia y suefio, evaluacion cognitiva
y potenciales evocados visuales y auditivos.

RESULTADOS Y CONCLUSIONES

Dos de los pacientes presentaron convulsiones generalizadas de tipo gran mal.

Todos los nifios presentaron retardo mental con marcado déficit del lenguaje, trastornos del
comportamiento (autismo, aislamiento, comportamiento compulsivo, agresion).

Dos pacientes (uno de ellos con convulsiones) presentaron déficit auditivo con alteracion en los
potenciales evocados de corta latencia.

En todos los pacientes se observaron diferentes alteraciones electroencefalograficas
(desorganizacion, descargas de puntas y de polipuntas y de complejos punta-onda).

Las manifestaciones neurolégicas, cognitivas y conductuales ocupan un importante espacio
dentro de esta enfermedad, por lo cual el diagnostico temprano de esta condicion permite iniciar
un manejo integral del paciente, que incluye asesoramiento familiar, ayuda médica y
estimulacion psicomotora apropiada.
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