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Resumen

Objetivos. Valorar si existe un enveecimiento prematuro en |os pacientes con sindrome de Corneliade
Lange (SCdL) mediante un estudio de parametros bioquimicos.

Métodos: Estudio transversal en e que se han incluido 24 pacientes, 15 mujeresy 9 hombres, con edades
comprendidas entre 2 y 37 afios y con diagnostico de SCdL pertenecientes al grupo de Genética Clinicay
Gendmica Funcional del Instituto de Investigacion Sanitaria de Aragén. Lainformacion analitica fue
obtenida entre el 25 al 28 de octubre de 2018.

Resultados: El parametro mas Util paravalorar laresistenciaalainsulinaen relacion a envejecimiento es el
indice HOMA-IR. En losindividuos con SCdL no se observa unarelacion significativa de los valores de este
indice con laedad (p = 0,1174). Sin embargo, hay que destacar que 5 de los 23 pacientes analizados (21,7%)
presentan un indice HOMA patol égico, y que esta alteracion se observa ya en individuos de menos de 5 afios
de edad no obesos. Se observa una tendencia descendente tanto en los niveles de TSH como en losde T4L (p
=0,0689; p = 0,1959, respectivamente), sin llegar a ser significativa. Existen diferencias estadisticamente
significativas (p 0,0001) entre los niveles de creatinina. EI aumento en edad pediatrica probablemente se deba
a crecimiento, ya que se correlaciona con € aumento de masa muscular. Sin embargo, es interesante que
contintie aumentando en la edad adulta. Hay una tendencia descendente en las concentraciones de fosfatasa
alcalina en las personas con SCdL aunque larelacion es estadisticamente significativa solo en mujeres
(mujeres, p 0,0005; hombres, p = 0,0823), probablemente debido a menor nimero de hombres analizados.
Se observa unaligeratendencia al alzade los nivelesde PTH en el SCdL, sin ser significativa (p = 0,3352).
Todos los valores de 25 (OH) vitamina D de las personas con SCdL se encuentran por debajo del limite
inferior de la normalidad con una tendencia descendente estadisticamente significativa (p = 0,0438). Tanto €l
calcio como e fésforo de los individuos con SCdL tienen una marcada tendencia descendente
estadisticamente significativa (calcio, p 0,0001; fésforo, p 0,0001), que coinciden con € descenso de
vitaminaD.

Conclusiones. Ladeterminacion de los valores de insulinay glucosa basal en ayunasy € célculo del indice
HOMA-IR, revelan una mayor resistenciaalainsulina en individuos con Sindrome de Cornelia de Lange,
sugiriendo un posible deterioro acelerado del metabolismo glucidico y una mayor predisposicion a
desarrollar diabetes en un futuro. Los valores de vitamina D, PTH, fosfatasa acalina, calcio y fosforo de los
individuos con sindrome Cornelia de Lange indican un deterioro acelerado del metabolismo mineral 0seo. Es
la primera vez que se describe un deterioro del metabolismo glucidico y fosfocélcico en € sindrome de
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Cornelia de Lange, por lo tanto, se recomienda un seguimiento clinico especifico en estos pacientes con €l fin
de prevenir posibles complicaciones derivadas de |a alteracion de estos ges.
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