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Un vistazo al síndrome de Cornelia de Lange 
 
El síndrome de Cornelia de Lange (CdLS) es una afección genética que causa diversas 
dificultades físicas, cognitivas y médicas.  Afecta a ambos géneros por igual,  y a todas las razas 
y grupos étnicos. Cerca de 1 de cada 10,000 bebés nace con CdLS. 
 
Se manifiesta en forma clásica y leve. Muchas de las descripciones de características físicas y 
problemas cognitivos y conductuales se refieren a la forma más clásica y son menos graves en 
la forma leve. Debido a los avances en las pruebas genéticas, un niño diagnosticado con CdLS 
podría no tener algunas de las características físicas que se enumeran a continuación. Además, 
es posible que los desafíos cognitivos y los problemas conductuales no sean tan notorios.  
 
Las personas con CdLS se asemejan entre sí, 
principalmente debido a los rasgos faciales típicos. El 
parecido no es tan marcado en los casos más leves.  Los 
rasgos faciales típicos incluyen: 

• Cejas delgadas que suelen unirse en el medio 
• Pestañas largas 
• Nariz pequeña y respingada 
• Labios finos con comisuras hacia abajo 
 

 
 

 
       Conozca a Ben en la página 10. 

Datos a tener en cuenta: 
 
1. Necesidades médicas y alimentarias 
 
Lo que necesitas saber  
 
Problemas gastrointestinales 

 
• La enfermedad por reflujo gastroesofágico (GERD) o reflujo es un problema grave que 

sufren prácticamente todas las personas con CdLS. 
o Los síntomas varían de vómitos ocasionales, eructos y acidez a falta de apetito 

intermitente.  

https://www.negenetics.org/gemss
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o Si no se diagnostica, el reflujo puede causar neumonía, esofagitis (irritación de la 
garganta), irritabilidad general y retrasos en el crecimiento.  

• El primer síntoma puede ser la irritabilidad.   
o Una vez que se reconocen los síntomas de la GERD, pueden manejarse 

fácilmente. 
• Estenosis pilórica (el estrechamiento de la válvula entre el estómago y los intestinos) o 

malrotación intestinal (el intestino se tuerce) 
o No es tan común como la GERD 
o Se requiere cirugía 
o Ocurre con más frecuencia durante la infancia 

 
Otros problemas médicos 

 
• Los defectos cardíacos, que se detectan en aproximadamente el 25 % de los casos de 

CdLS, pueden requerir cirugía y seguimiento estricto. 
• Podría presentarse sinostosis radiocubital (es decir, la fusión de los huesos del 

antebrazo) lo que limita el movimiento. 
• Se recomienda el tratamiento médico estándar para otros problemas médicos (por 

ejemplo, pérdida auditiva, defectos cardíacos, convulsiones).   
• Los impedimentos cognitivos y de comunicación hacen que sea más difícil identificar la 

causa del problema.  
• La aparición de la pubertad puede demorarse ligeramente respecto de los niños que no 

sufren esta afección. 
o La edad promedio para las niñas con CdLS es de 13 años y   
o para los niños, 14 años. 

 
Características físicas o síntomas: 

No todas las personas con síndrome de Cornelia de Lange desarrollan todas estas 
características.  

Las personas con la forma clásica de CdLS tienen: 
 

• Rasgos faciales característicos en más del 95 % de los casos  
• Baja estatura 
 El peso y la altura permanecen por debajo del percentil 5 
• El 25 % de las personas presentan anomalías graves en los miembros superiores. 

o En los casos más graves, pueden faltar dedos en las manos o los huesos de los 
brazos pueden ser más cortos. 

o Es posible que se necesite cirugía a fin de incrementar la funcionalidad de los 
brazos y las manos. 

o Puede presentarse sinostosis radiocubital (es decir, la fusión de los huesos del 
antebrazo). 

https://www.negenetics.org/gemss
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o Al no contar con diferencias estructurales, los brazos y las manos son más 
pequeños que lo que corresponde a la edad e incluso en proporción al resto del 
cuerpo. 

• Cabello 
o El cabello de la cabeza puede ser grueso y extenderse hacia el rostro o la línea 

frente a las orejas. 
o El vello corporal puede ser más grueso y abundante de lo habitual. 

• El retraso del desarrollo intelectual puede ser de leve a grave. 
o El coeficiente intelectual (IQ) varía de 30 a 86 (con una media de 53) en la 

mayoría de las personas con esta afección. 
o La comunicación expresiva es deficiente. 

• Muchas personas demuestran conductas autistas y autodestructivas. 
o Pueden rechazar o evitar la interacción social y el contacto físico. 
o Los problemas de conducta pueden deberse a la frustración que experimentan 

por no poder hablar. 
o En algunos casos, se presenta sensibilidad a la temperatura y menor sensibilidad 

al dolor. 
 

Otras características 
 

• Defectos cardíacos (25 %) 
• Disfunción gastrointestinal (85 %) 
• Convulsiones (25 %) 
• Pérdida de la audición (pérdida de la audición neurosensorial en el 80 % de los casos, de 

los cuales el 40 % es grave) 
• Visión 

o Visión borrosa de objetos lejanos (miopía) (60 %) 
o Caída del párpado superior (ptosis) (50 %) 
o  Movimiento ocular involuntario (nistagmo) (37 %) 

• Aparato genitourinario 
o Ausencia de uno o ambos testículos (73 %)  
o Retraso en el desarrollo genital (57 %) 
o Flujo anormal de la orina desde la vejiga (12 %) 

 
CdLS leve 
 

• Las personas con este tipo de afección tienen muchos de los rasgos faciales 
característicos pero las funciones cognitivas y de los miembros no se ven tan 
comprometidas. 

 
CdLS Foundation – Información genética: 
http://www.cdlsusa.org/research/genetic-information.htm 
 

https://www.negenetics.org/gemss
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Lo que puedes hacer  
 
• El dolor causado por la enfermedad por reflujo gastroesofágico (GERD) puede afectar el 

apetito, las actividades sociales y el sueño.  
o Las personas con CdLS pueden mostrar cambios en el comportamiento que reflejan 

el dolor crónico, como irritabilidad o conductas autodestructivas, aunque es posible 
que no puedan manifestar verbalmente los síntomas. 

• Las personas con CdLS que padecen dolor crónico relacionado con el tracto gastrointestinal 
deben someterse a una prueba de reflujo ácido estándar.  

o Por lo general, el tratamiento para el reflujo consiste de dietas especiales, 
medicamentos y elevar el torso después de comer. 

• En los casos de sinostosis radiocubital (fusión de los huesos del antebrazo), se deberá 
realizar terapia física y actividad física a fin de evitar fracturas. 

• Es importante controlar los problemas que afecten el crecimiento, la audición, la visión, los 
oídos y los riñones. 

 
Pautas de manejo 
http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/ajmg.a.31757/pdf 
 
2. Apoyos a la educación 
 
Es importante mantener EXPECTATIVAS DE APRENDIZAJE ALTAS para los niños con síndrome 
de Cornelia de Lange. Aliente el uso del plan de estudios educativo básico y modifíquelo para 
satisfacer las necesidades individuales del niño.  
 
Lo que necesitas saber  
 
Los niños con CdLS pueden tener retraso general del desarrollo. El retraso del desarrollo 
intelectual en la forma clásica de CdLS puede ser de significativo a moderado. En la forma leve, 
puede ser de normal a moderado. Todas las personas con CdLS podrán avanzar a su propio 
ritmo y continuarán aprendiendo a lo largo de sus vidas.  Los padres/cuidadores y el equipo de 
la escuela deben trabajar en conjunto para asegurarse de que todos conozcan las habilidades y 
los talentos únicos de cada niño. Los padres pueden participar en la evaluación, el desarrollo 
del Programa de Educación Individualizado (IEP), la determinación del nivel educativo, la 
adaptación del plan de estudios y los tratamientos necesarios para su hijo.  
Algunos de los factores que deben tenerse en cuenta al planificar la educación son:  

• La condición médica y de salud del niño 
o Nivel de energía/resistencia 
o Capacidad para manejar exigencias sensomotoras 
o Interacción e interés social 

• La determinación de metas y objetivos relevantes 
o Actividades motivadoras y fáciles de comprender 
o Necesidad de estructura y organización 

https://www.negenetics.org/gemss
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• Las adaptaciones y terapias adecuadas  
o  Las terapias físicas, del habla y ocupacionales son importantes para mejorar 

 el desarrollo psicomotor y las habilidades de comunicación 
o Los métodos alternativos de comunicación pueden ser útiles para facilitar la 

comunicación si las habilidades verbales son insuficientes 
 
Lo que puedes hacer  
 
La capacidad intelectual en las personas con CdLS puede variar.  Muchas personas con la forma 
clásica de esta afección manifiestan dificultades para comunicarse verbalmente. Es importante 
evaluar a cada niño a fin de determinar sus fortalezas y debilidades académicas.  Recuerde 
mantener expectativas altas y establecer qué apoyos se requieren a fin de aprovechar el plan 
de estudios general. 
 
Comunicación 

• Consulte con un experto que sepa cómo orientar al equipo escolar y a la familia sobre la 
comunicación no verbal. 

  
o El proyecto de sordoceguera de su estado ofrece información sobre estos 

expertos. 
o Considere los sistemas aumentativos y alternativos de comunicación (AAC) a fin 

de garantizar que el niño pueda comunicarse eficazmente en todos los entornos. 
• Muchos niños continúan comunicándose de forma no verbal hasta la adultez, pero 

comprenden el lenguaje de señas o lo que otras personas dicen (lenguaje receptivo), y 
mantienen sus habilidades de lectoescritura intactas. 

• Muchos niños con CdLs logran desempeñarse con éxito en tareas rutinarias porque 
pueden predecir y prever sus actividades favoritas a lo largo del día. 
 

Habilidades funcionales  
• Enseñar habilidades funcionales para la vida diaria que permitan a los niños lograr la 

mayor independencia posible.  
• En la preparatoria, se recomienda facilitar experiencias comunitarias para que puedan 

aprender todo lo que necesitan saber una vez que terminen la escuela.  
• Realizar trabajo de voluntariado en la escuela y la comunidad 
• Determinar sus preferencias en el entorno laboral 

 
Aspecto social  

• Estimular la amistad con vecinos, compañeros de clase y familiares para que cuenten 
con amigos y compañeros el resto de su vida. 

 
Para más información sobre las estrategias de transición de la CdLS Foundation consulte: 

https://www.negenetics.org/gemss
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Invierno de 2013 Planificación de las necesidades especiales y análisis de la transición: 
aprender, trabajar y vivir (Winter 2013: Making Sense of Special Needs Planning & a Closer Look 
at Transition: Learn. Work. Live  
http://www.cdlsusa.org/docs/ro/ro_winter13_web.pdf  
 
3. Apoyo sensorial y al comportamiento 
 
Lo que necesitas saber  
 
Muchas personas con CdLS tienen problemas auditivos y de la visión. Se deberán realizar 
controles anuales ya que esto podría afectar el rendimiento escolar del niño. Cuando un niño 
no puede ver u oír bien, depende de sus otros sentidos, como el tacto, el gusto y el olfato, para 
explorar el entorno.  Las adaptaciones en la escuela y en el hogar y la tecnología asistencial son 
necesarias para el aprendizaje del niño. 
 

• Podrían manifestarse comportamientos autistas: 
o Repetición y rituales 
o Conductas compulsivas 

 
• Otros comportamientos pueden ser: 

o Conducta autodestructiva 
o Pica 
o Cambio de humor 
o Trastorno obsesivo-compulsivo 
o Los problemas de conducta podrían aparecer o empeorar al llegar a la pubertad. 

 
Lo que puedes hacer 
 

• Se requerirá que un maestro especial o un especialista en sordoceguera para personas 
con discapacidades visuales o auditivas trabaje con el equipo escolar y la familia sobre el 
proceso de aprendizaje del niño.   

o Se deberán adaptar los materiales y los programas. 
o Es posible que deban enseñarse técnicas para que el niño comprenda lo que 

sucede a su alrededor.   
o Deberán modificarse los materiales a fin de permitir el aprendizaje incidental.   

• Asegúrese de que las estrategias de enseñanza que se utilizan sean adecuadas para 
niños que ya son socialmente activos. 

• Sea proactivo respecto de los apoyos al comportamiento. Converse con los padres sobre 
la participación de profesionales del comportamiento o la salud mental o el uso de 
medicamentos según sea necesario. 

o Las instrucciones firmes, las reglas y las expectativas claras son útiles.  
• Muchos niños tienen dificultades para regular sus emociones y comportamiento.  Esto 

sucede en especial al tener que afrontar cambios inesperados.   

https://www.negenetics.org/gemss
http://www.cdlsusa.org/docs/ro/ro_winter13_web.pdf
http://www.cdlsusa.org/docs/ro/ro_winter13_web.pdf
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o Explique los cambios previstos. 
o Por lo general, los niños logran resultados favorables manteniendo la constancia 

y las rutinas. Pueden alterarse fácilmente ante una interrupción. 
o Prepárelos para los cambios en la rutina. 
o Ofrezca un área segura para compartir sus emociones. 
o Enseñe y demuestre el uso de las palabras o las imágenes al compartir 

emociones. 
o Enseñe, destaque y refuerce los comportamientos que desea que demuestren. 
o Asegúrese de contar con un sistema de comunicación eficaz.  
o Ofrezca espacios tranquilos cuando sea necesario. 
o Enseñe en grupos pequeños. 
o Provea actividades que fomenten la calma. 
o Cuente con planes claros y concretos y pistas visuales (por ejemplo, señales 

visuales de hacer silencio). 
o Diseñe planes de comportamiento que incluyan metas, recompensas y 

consecuencias para las conductas apropiadas.  
o Brinde estructura y previsibilidad. 
o  Reduzca el nivel de ruido en el ambiente, utilice luz natural y evite las áreas 

concurridas. 
o Ofrezca transiciones previsibles y pistas visuales.  
o Brinde pistas no verbales y retroalimentación. 
o Proporcione alternativas a eventos estresantes. 
o Brinde descansos y momentos para relajarse cuando sean necesarios. 
o Descarte cualquier problema médico que pueda estar relacionado con el 

comportamiento. 
o Es posible que el niño prefiera la rutina, el orden y la monotonía, que puede ser 

un mecanismo para lidiar con las complejidades de la vida diaria. 
• Brinde pistas sociales y asesoramiento. 

o Proporcione información y converse sobre las diferencias con los compañeros de 
los niños. 

o Ayude a desarrollar la confianza y enfóquese en las fortalezas. 
o Trabaje en las habilidades de conversación y en las amistades. 
o Proporcione refuerzo positivo. 
o Enseñe conductas/habilidades sociales adecuadas (por ejemplo, cómo invitar a 

un amigo a jugar). 
o Demuestre cómo reconocer las expresiones faciales, el lenguaje corporal y el 

estado de ánimo en las otras personas. 
o Enseñe de qué manera las estrategias sensoriales y regular el propio cuerpo 

pueden ser útiles. 
• Esté atento a los niños con conductas autodestructivas y pica 

• Monitoréelos  
• Pueden distraer a los demás  
 

 

https://www.negenetics.org/gemss
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4. Actividad física, excursiones y eventos 
 
Lo que necesitas saber 
 
Si un niño tiene una enfermedad por reflujo gastroesofágico grave, se deberán tener en cuenta 
ciertas consideraciones al realizar excursiones o eventos. 
 

• El niño podría sentirse mejor con el movimiento constante. Es posible que necesite 
moverse continuamente, todo el día o toda la noche, incluso caminar con pequeños 
períodos de descanso. 

• Ofrecer refrigerios o comidas ayudará a disminuir el dolor por la acidez. 
 
Si vive en Nueva Inglaterra (EE. UU.) y reúne los requisitos, Northeast Passage ofrece programas 
de recreación terapéutica y deportes adaptados (www.nepassage.org). 

 
 Excursiones  
 

• Todo cambio en la rutina puede causar ansiedad, miedo o inquietud.   
• La ansiedad puede llevar a problemas en el comportamiento.   
• Las multitudes y los ruidos fuertes pueden ser abrumadores para algunas personas. 

 
Lo que puedes hacer 
 

• Los cuidadores deben anticiparse a estas necesidades y contar con medicación, comida 
y bebida disponibles al viajar o asistir a eventos especiales. 

• Evitar la incomodidad es más sencillo que tratar de calmar el brote cuando ocurre. 
• Sea proactivo y hable sobre cualquier cambio en el cronograma o el entorno con el niño 

con anticipación.  
• Utilice historias sociales e imágenes para ayudarlos a entender el cambio. 
• Represente distintas situaciones sociales y el comportamiento adecuado. 

 
 

5. Ausencias de la escuela y fatiga 
 

Lo que necesitas saber 
 

• Los niños con CdLS a menudo faltan a la escuela. Este síndrome puede afectar todos los 
sistemas del cuerpo, desde los ojos hasta el corazón, el estómago, etc. 

• Cuando los niños son pequeños, pueden requerir diversas cirugías y hospitalizaciones.  

https://www.negenetics.org/gemss
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• Al crecer, se valen de las manos y la boca para explorar el entorno y son muy propensos 
a enfermarse al entrar en contacto con virus y bacterias. Esto puede desencadenar en 
resfríos, bronquitis, neumonía, etc.  

• Las alteraciones del sueño son muy comunes en los niños que tienen CdLS.  
o Estos problemas pueden agravarse a medida que el niño crece o al alcanzar la 

pubertad. 
o Cuando los niños con esta afección comienzan la escuela a los tres años, se 

cansan como cualquier otro niño de su edad y necesitan una siesta breve en la 
escuela.   

 
Lo que puedes hacer 
 

• El lavado de mano y la limpieza frecuente de las superficies con las que están en 
contacto puede reducir las enfermedades que contraen en casa y en la escuela. 

• Si hay un brote de gripe u otra enfermedad, los padres pueden decidir que el niño se 
quede en casa hasta que esto pase. 

• Si el niño se muestra cansado en la escuela, una opción es reducir el horario escolar 
hasta que se recupere físicamente. 

o Brinde descansos o momentos de relajación al niño. 
• Evalúe si existen causas médicas para las alteraciones del sueño. 

o GERD 
o Apnea obstructiva del sueño 

 
 
 
6. Planificación de emergencia 
 
Lo que necesitas saber 
 
Algunas personas con CdLS no comprenden el peligro. Los adultos deben mantenerlos a salvo 
durante situaciones peligrosas, en especial si padecen pérdida de la visión o auditiva.    
 
Lo que puede hacer 
 
Cree un plan de emergencia cada año de modo de asignar adultos responsables a los niños con 
CdLS. Pueden ayudarlos a mantenerse a salvo de situaciones peligrosas.  
 
7. Recursos 
 
Oficina nacional de la Cornelia de Lange Syndrome Foundation  
302 West Main St. #100, Avon, CT 06001 
Teléfono: 800-223-8355 Fax: 860-676-8337   

https://www.negenetics.org/gemss
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Web: www.CdLSusa.org    Correo electrónico: info@CdLSusa.org  
 
GeneReviews  
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1104/ 
 
Classroom Accommodations for Students with Visual Issues (Adaptaciones en el aula para 
alumnos con problemas visuales) 
Classroom Accommodations for Students with Visual Issues (Adaptaciones en el aula para 
alumnos con problemas visuales) es un recurso de Boulder Valley Vision Therapy, P.C. 
(https://www.bouldervt.com/), de Boulder, Colorado. Describe una serie de problemas y ofrece 
estrategias para lidiar con ellos.  
https://www.bouldervt.com/wp-content/uploads/sites/478/2015/12/227-Course-Handout-
CCIRA-2016.pdf  
 
Medline Plus Reference 
Información accesible para el consumidor sobre la genética humana de la U.S. National Library 
of Medicine (Biblioteca Nacional de Medicina de los Estados Unidos) 
https://medlineplus.gov/genetics/condition/cornelia-de-lange-syndrome/  
 
 
8. Conozca a un niño con CdLS 

 
¡Ben, un activista político!  
 
Si alguna vez visita la costa de Maine para disfrutar el desfile del 
Festival de la Langosta, ¡probablemente verá a Ben y a sus abuelos 
marchando con el partido Demócrata! A Ben, de 7 años de edad, le 
encantan las personas y las multitudes. No se pierde ninguna elección 
y va a las reuniones de candidatos; todos lo conocen en la región 
costera de Maine. Le encantan los paseos artísticos, el Coastal 
Children’s Museum e ir a la escuela. 

Va a segundo grado, y comprende mucho más de lo que expresa. Su madre espera que pueda 
afrontar nuevos desafíos en su desarrollo académico. Participa de las típicas clases de francés, 
arte, educación física y excursiones, y aprende sobre otras materias en una clase de habilidades 
para la vida donde disfruta de trabajar en grupos pequeños y recibir atención personalizada. Se 
distrae con facilidad, por lo que estas clases le han sido de mucha ayuda. Dice algunas palabras 
pero principalmente usa un Dynavox Maestro (un dispositivo aumentativo de comunicación) 
para comunicarse. ¡Su madre Dena afirma que le gusta mucho hablar sobre sí mismo! Le gusta 
hablar sobre los lugares que visitó, su familia (en especial su prima Isabel) y sus amigos y 
maestros de la escuela.  

“Es muy sociable, relajado y siempre tiene una sonrisa”, comenta Dena. 

https://www.negenetics.org/gemss
http://www.cdlsusa.org/
mailto:info@CdLSusa.org
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1104/
https://www.bouldervt.com/
https://www.bouldervt.com/wp-content/uploads/sites/478/2015/12/227-Course-Handout-CCIRA-2016.pdf
https://www.bouldervt.com/wp-content/uploads/sites/478/2015/12/227-Course-Handout-CCIRA-2016.pdf
https://medlineplus.gov/genetics/condition/cornelia-de-lange-syndrome/
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Ben, a quien diagnosticaron con síndrome de Cornelia de Lange antes de cumplir un año, tuvo 
un defecto del septum auricular que cerró pero sigue teniendo la aorta agrandada y debe 
controlarla anualmente. Tiene astigmatismo leve y comenzará a usar anteojos este verano; 
también tiene tubos en los oídos. Tiene enfermedad por reflujo gastroesofágico (GERD) pero 
está bien controlado con una dieta adecuada y Prevacid, aunque a veces algunos alimentos le 
provocan ataques y reflujo que lo mantienen despierto por la noche. Ben duerme poco y a 
veces se despierta a las 4 a. m. como los pajaritos. Usa un caminador para moverse o se 
desplaza de manera independiente sobre sus rodillas.  Realiza terapia física, ocupacional y del 
habla de manera privada y en la escuela.  

Dena conoció a otra familias cuyos niños tienen CdLS y destaca que cada caso es 
sorprendentemente distinto. Su familia organizará una reunión para todas las familias de Nueva 
Inglaterra el 24 de agosto. Si bien la financiación otorgada por el estado como ayuda ya se ha 
acabado, afortunadamente cuentan con familiares cercanos que los ayudan y cuidan a Ben y a 
su pequeño hermano, Noah. 

Dena describe su relación con el equipo de la escuela como buena. Hablan personalmente una 
vez a la semana y es una escuela muy contenedora a la que asisten aproximadamente 130 
niños de jardín de infantes a 4.° grado. Destaca que tanto ella como su esposo son maestros, si 
bien ahora ella dirige dos negocios desde su casa para poder estar con sus hijos. Siente que 
comprende lo que ocurre en las escuelas y trata de ser paciente con los cambios. 

Dena tiene como meta comenzar a expresar más sus opiniones. Su consejo a los maestros es 
“¡No supongan que si un niño no puede hablar es porque no entiende! Realmente entiende 
mucho y es muy inteligente. Aunque tiene algunos retrasos en el desarrollo, aún puede 
comprender y aprender. Todos los niños son diferentes. Pueden investigar al respecto pero no 
supongan que lo saben todo sobre el síndrome. Asegúrense de hablar con las familias y 
mantener una mente abierta”.  

https://www.negenetics.org/gemss

