8. ANEXO

Tabla 1. Manifestaciones clinicas SCdL3

CABEZA Y CUELLO
Paladar hendido HP:0000175 Paladar arqueado HP:0000218
Comlsurgs de Ig HP-0002714 Borde fino bermelldn HP-0000233
boca hacia abajo
Linea implantacion Surco nasolabial
cabello anterior baja HP:0000294 , HP:0000343
(filtrum) largo
Linea implantacién
cabello posterior baja HP:0002162 Micrognatia HP:0000347
ErupC|on. tardia de HP-0000684 Puentg n'asal HP-0005280
los dientes deprimido
D|ente§ muy HP-0000687 Narinas antevertidas HP-0000463
espaciados
Nariz corta HP:0003196 Cuello corto HP:0000470
Braquicefalia HP:0000248 Atresia coanal HP:0000453
OREJAS
Orejas de Atresia del conducto
implantacion baja 'y HP:0000368 auditivo externo HP:0000413
rotacién posterior
Deficiencia auditiva HP:0000407 Deficiencia auditiva HP:0000405
neurosensorial conductiva
Macrotia HP:0000400
0JoSs
Ptisis bulbi HP:0000667 Blefaritis HP:0000498
Miopia HP:0000545 Ptosis HP:0000508
Microcérnea HP:0000482 Estrabismo HP:0000486
Catarata HP:0000518 Glaucoma HP:0000501
Nistagmo HP:0000639
PIEL — PELO — UNAS
Cejas muy HP:0002553 Pestafias rizadas HP:0007665
arqueadas
Sinofridia HP:0000664 Pestanas largas HP:0000527
Ceja gruesa HP:0000574 Hirsutismo HP:0002230
generalizado
Pliegues palmares
transversales HP:0007598

simples bilaterales
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Tabla 1. Manifestaciones clinicas SCdL? (continuacién)

PRENATAL - CRECIMIENTO — PUBERTDAD

Traslucencia nucal Anormalidad del
HP:0010880 movimiento prenatal HP:0001557
aumentada
Nacimiento REUEED ¢
HP:0001622 crecimiento HP:0001511
prematuro . .
intrauterino
Obesidad troncal HP:0001956 Talla baja HP:0004322
Retraso en el Retraso severo del
HP:0001508 crecimiento postnatal HP:0008850
desarrollo
Pubertad retrasada HP:0000823 Amenorrea primaria HP:0000786
Pezones HP:0002557
hipoplasticos
vOoZ
Voz anormalmente
HP:0010300
grave
MUSCULOESQUELETICAS - EXTREMIDADES
Displasia de cadera HP:0001385 Rigidez articular HP:0001387
Maduracion
esquelética HP:0002750 Pectus excavatum HP:0000767
retrasada
Hipertonia HP:0001276 Hipotonia HP:0001252
Oligodactilia HP:0012165 Colocacién proximal HP:0009623
del pulgar
Mano pequefia HP:0200055 Clinodactilia del HP:0004209
quinto dedo
Primer metacarpiano HP:0010034 Dislocacién de codo HP:0003042
corto
Dislocacion de HP:0002827 Anomalia del cibito HP:0002997
cadera
Micromelia HP:0002983 Sinostosis HP:0002974
radiocubital
Sindactilia del dedo HP:0001770 Pie pequefio HP:0001773
del pie
Talipés HP:0001883
CARDIOVASCULAR
Anormalidad de la
Cutis marmorata HP:0000965 morfologia del sist. HP:0030680
cardiovascular
Defecto septal Comunicacion
. HP:0001629 . i HP:0001631
ventricular interauricular

36




Tabla 1. Manifestaciones clinicas SCdL? (continuacién)

GASTROINTESTINALES

Refluio Dificultades
) . HP:0002020 alimentarias en la HP:0008872
gastroesofagico . .
infancia
Estenosis pildrica HP:0002021 Vélvulo HP:0002580
Malrotacion intestinal Hernia diafragmatica
HP:0002566 congénita HP:0000776
GENITOURINARIAS
Hipoplasia del pene HP:0008736 Labios mayores HP:0000059
hipoplasicos
Reflujo HP:0000076 Hipospadias HP:0000047
vesicoureteral
Criptorquidia HP:0000028 Displasia renal HP:0000003
multiquistica
Insuficiencia renal HP:0000083 Anomalia del utero HP:0000130
SISTEMA NERVIOSO
 Discapacidad HP:0010864 Discapacidad HP:0001249
intelectual grave intelectual
Microcefalia HP:0000252 TDAH HP:0007018
Deficiencia
neuroldgica del habla HP:0002167 Ansiedad HP:0000739
Alteracion del suefio HP:0002360 TOC HP:0000722
Ventriculomegalia HP:0002119 Crisis epiléptica HP:0001250
Atrofia cortical HP-0002120 Aplasia / hipoplasia HP-0007360
cerebral del cerebelo
Neuropatia periférica HP:0009830 Autismo HP:0000717

Abreviaciones: SCdL: Sindrome de Cornelia de Lange; HP: Human Phenotype Ontology Identifier; Sist: sistema; TDAH:

trastorno por déficit de atencién e hiperactividad; TOC: trastorno obsesivo convulsivo.
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Tabla 2. Criterios diagnosticos SCdL’

Caracteristicas cardinales (2 puntos cada una si esta presente)

Sinofridia (HP: 0000664) y/o cejas gruesas (HP: 0000574)

Nariz corta (HP: 0003196), reborde nasal céncavo (HP: 0011120) y/o punta nasal hacia
arriba (HP: 0000463)

Surco nasolabial liso (HP: 0000319) y/o largo (HP: 0000343)

Bermellon delgado del labio superior (HP: 0000219) y/o comisuras de la boca hacia abajo
(HP: 0002714)

Oligodactilia manos (HP: 0001180) y/o adactilia (HP: 0009776)

Hernia diafragmatica congénita (HP: 0000776)

Caracteristicas sugestivas (1 punto cada una si esta presente)

Retraso global del desarrollo (HP: 0001263) y / o discapacidad intelectual (HP: 0001249)

Retraso del crecimiento prenatal (<2 DE) (HP: 0001511)

Retraso del crecimiento posnatal (<2 DE) (HP: 0008897)

Microcefalia (prenatal y / o postnatal) (HP: 0000252)

Manos pequefias (HP: 0200055) y / o pies pequefos (HP: 0001773)

Hirsutismo (HP: 0001007)

Puntuacion clinica

211 puntos, de los cuales al menos 3 son cardinales: SCdL clasico

9-10 puntos, de los cuales al menos 2 son cardinales: SCdL no clasico

4-8 puntos, de los cuales al menos 1 es cardinal: prueba molecular para SCdL indicada

<4 puntos: insuficiente para indicar prueba molecular de SCdL

Abreviaciones: SCdL: Sindrome de Cornelia de Lange; HP: Human Phenotype Ontology Identifier
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