WORLD OF HEALTH 2021; (4) 51-55

PRIKAZ SLUCAJA: CORNELIA DE LANGE SINDROM

CASE REPORT: CORNELIA DE LANGE SYNDROME

Miroslav Katini¢!, Petar Lend]™*

1 Fakultet zdravstvenih studija, Sveuciliste u Rijeci, Katedra za fizioterapiju, Rijeka, Hrvatska

*Autor za korespondenciju:

Petar Lendl, petar.lendl@gmail.com, Kraljev Vrh 13, 10346 Preseka

SAZETAK

Cornelia de Lange sindrom je rijedak i
Kklini¢ki varijabilan poremecaj koji pogada
viSe organskih sustava. Karakterizira ga
intelektualna nesposobnost (blaga do
teska), karakteristicne crte lica, prenatalno
i postnatalno zaostajanje u rastu i hirzuti-
zam. Procjenjuje se da prevalencija ovog
genetskog sindroma u opcoj populaciji
iznosi izmedu 1:62500 i 1:45000 s jedna-
kom ucestalo$¢u u oba spola (1), a dobio
je ime po nizozemskoj pedijatrici Cornelii
Catharini de Lange koja ga je opisala. Ovaj
rad prikazuje klasican slucaj Cornelia de
Lange sindroma jednogodi$njeg djecaka
s naj¢e$¢im karakteristikama kao $to su
sréane greske, hipoplazija kostiju, oligodak-
tilija, sinofris, kriptorhizam i hirzutizam.
U lije¢enju i habilitaciji treba sudjelovati
interdisciplinarni tim koji ¢e zajednickim
radom umanjiti invaliditet djeteta te iskoris-
titi sve postojece funkcije s ciljem ostvarenja
najveéeg potencijala u drustvu. Vazno je
istaknuti fizioterapiju kao zdravstvenu pro-
fesiju koja ima svrhu prevencije, pravovre-
menog upucivanja na medicinsku obradu
te habilitaciju $to je od velikog znacaja u
lije¢enju djece s Cornelia de Lange sindro-
mom.

Kljucne rijeci: Cornelia de Lange sindrom,
hirzutizam, oligodaktilija, hipoplazija kostiju

ABSTRACT

The Cornelia de Lange syndrome is a rare
and clinically variable disorder which af-
fects multiple organs. It is characterized by
intellectual disability (mild to severe), char-
acteristic facial features, prenatal and post-
natal growth retardation, and hirsutism. The
prevalence of this genetic syndrome, named
after Dutch pediatrician Cornelia Catharina
de Lange who first described it, is estimated

to be between 1:62500 and 1: 45000 in the
general population, with equal frequency in
both sexes (1). This paper presents a clas-
sic case of Cornelia de Lange syndrome in
a one-year-old boy with the most common
characteristics such as heart defects, bone
hypoplasia, oligodactyly, sinophris, cryptor-
chidism, and hirsutism. An interdisciplinary
team working together to reduce the child's
disability and use all existing functions in
order to realize the greatest potential in so-
ciety should participate in the treatment and
habilitation. It is important to emphasize
physiotherapy as a health profession having
the purpose of prevention, timely referral to
medical treatment and habilitation, which is
of great importance in the treatment of chil-
dren with Cornelia de Lange syndrome.

Key words: Cornelia de Lange syndrome, hir-
sutism, oligodactyly, bone hypoplasia

uvoD

Rijetke bolesti javljaju se na manje od 5 po-
jedinaca na 10 000 stanovnika. (2) Karakter-
izirane su velikom raznovrsno$¢u simpto-
ma, koji mogu varirati i unutar same bolesti.
Prvi simptomi rijetkih bolesti pogadaju
oboljele u razli¢itoj Zzivotnoj dobi. Kod
mnogih se javljaju od rodenja i u djetin-
jstvu, no postoje i one specifi¢ne za odraslu
dob. Sli¢nost sa simptomima nekih cestih
i poznatih bolesti mogu prikriti ¢injenicu
da se ipak radi o rijetkoj bolesti. 80% rijet-
kih bolesti imaju genetsko podrijetlo, kao
i Cornelia de Lange sindrom (2). Mogu se
naslijediti, razviti iz novih genskih mutacija,
ili kromosomskih abnormalnosti. Dio bole-
snika nema utvrdenu mutaciju. Prevalencija
ovog genetskog sindroma u op¢oj populaciji
iznosi izmedu 1:62500 i 1:45000 s jednakom
ucestalo$¢u u oba spola. (1) S obzirom na
klinicki spektar, postoje bolesnici s blagim
fenotipskim karakteristikama i blagim

potesko¢ama u psihomotornom razvoju te
bolesnici sa znacajnim razvojnim anom-
alijama i teSkim psihomotornim zaostajan-
jem. Mutacije NIPBL gena odgovorne su
za najveci dio slucajeva Cornelia de Lange
sindroma (50-55%), ali moguce su i mu-
tacije RAD21 i SMC3 gena. (3) Vecinom
su de novo nastanka te se bolest nasljeduje
autosomno dominantno, vezano za X kro-
mosom. (4)

PRIKAZ SLUCAJA

Pacijent A.M. roden je 14. 2. 2018. u Hrvat-
skoj, u 34. tjednu gestacije. Postporodajna
tezina iznosila je 1850 grama, a duZina
41 centimetar. APGAR test koji ocjenjuje
vitalne funkcije novorodenceta u prvoj
i petoj minuti, iznosio je u prvoj minuti
6/10, a u petoj 8/10. Obradom i nalazima
genetske dijagnostike utvrdena je genetska
razvojna anomalija, tj. Cornelia de Lange
sindrom. Tijekom lije¢nickog pregleda i
ostalih dijagnostickih postupaka, utvrdena
su sljedeca stanja: rascjep mekog i tvrdog
nepca, perimembranozni ventrikularni de-
fekt septuma (VSD), otvoren foramen ovale,
redukcijska razvojna anomalija obje ruke
(hipoplazija/aplazija kosti podlaktice), oli-
godaktilija, kontrakture oba lakta, glandu-
larna hipospadija, kriptorhizam (zaostajanje
testisa u trbusnoj $upljini; nespusteni testis),
hiponatrijemija, hipomagnezemija. Na ul-
trazvuku mozga utvrdeno je stanje nakon
intrakranijalnog krvarenja II. stupnja.

Musko nedonosce s fenotipskim karak-
teristikama Cornelia de Lange sindroma
premjesteno je iz OB Slavonski Brod u KBC
Zagreb radi daljnje obrade i lije¢enja. Roden
iz prve trudnoce, zacete IVF metodom (in
vitro fertilizacija), nakon devet godina pri-
marnog steriliteta (kod oca naden patoloski
nalaz spermiograma). Majka je imala
gestacijski diabetes mellitus koji je uspjesno
reguliran dijetom. Trudnoca je redovito
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kontrolirana te se svaka tri tjedna provodila
ultrazvuc¢na kontrola, urednih nalaza. No,
na jednom od redovnih kontrolnih pregleda
uocen je IUGR (eng. intrauterine growth re-
striction- zastoj fetalnog razvoja) kod fetu-
sa. Majka je hospitalizirana u OB Slavonski
Brod te je isti dan spontano dobila trudove.
Sljede¢i dan porod je dovrSen carskim re-
zom zbog nenapredovanja fizioloskog po-
roda. Nakon poroda pacijent je premjesten
na odjel neonatologije gdje je bio smjesten
u inkubator zbog slabijih vitalnih funkcija.
U dobi od 13 dana spontano je disao uz
potporu kisikom, urednih vitalnih funkcija,
eupnoican i eukardan. Pacijent je bio izrazi-
to dismorfi¢nih fenotipskih karakteristika,
tople koze bez osipa te izrazenog hirzutizma
(pojacana dlakavost) u podruéju leda i nat-
koljenica. Velika fontanela bila je povr$ine
1x1 centimetar, a mala fontanela bila je
otvorena. Obrve su spojene u obliku luka
(sinofris), prisutni su manji o¢ni rasporci te
duge i ravne trepavice. Nos je kratak, Sireg
korijena i antevertiranih nosnica. Uske su
slabije razvijene te rotirane unazad. Takoder,
pacijent je imao prirodeni rascjep tvrdog
i mekog nepca do premaksile. Prsni kos je
bio simetrican, a pluca i srce su bili urednih
karakteristika. Cornelia de Lange sindrom
karakteriziran je hipoplasticnim podlakti-
cama (aplazija/hipoplazija kosti podlaktice)
$to je vidljivo i kod ovog pacijenta (Slika 1.).
U laktu su bile prisutne kontrakture (lijevo
moguca ekstenzija do 60°, desno do 45°).
Tijekom lije¢nickog pregleda, ustanovljena
je oligodaktilija ruku (lijevo prisutan jedan
prst Sake, a desno palac i jedan prst), dok su
donji ekstremiteti uredno formirani.

Slika 1. Fenotipske karakteristike djeteta s
Cornelia de Lange sindromom

S obzirom na neurologki status, pacijent je
bio pretezito miran, na stimulaciju je ot-
varao o¢i, a motorika sva cetiri ekstremiteta
je bila spontana. Prilikom boravka u KBC
Zagreb provodena je razvojna fizikalna
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terapija. Iz KBC Zagreb otpusten je kuci u
dobi od pet tjedana, kardiorespiratorno sta-
bilan, oci je otvarao spontano te je bio ure-
dne spontane motorike ruku i nogu. U dobi
od tri mjeseca, u dogovoru s ortopedom,
neuropedijatrom i fizijatrom krenula se
provoditi fizikalna terapija. Provodile su se
vjezbe istezanja za vratnu muskulaturu kako
bi se sprijecio razvoj tortikolisa i prevenirala
nagnutost glave u stranu. Koristio se i ,,ki-
nesiotaping® za $ake s ciljem postavljanja
preostalih prstiju i $ake u fizioloski polozaj,
$iroko povijanje kako bi se sprijecio deform-
itet kuka te vjezbe za prirodeni deformitet
kuka. Takoder, provodene su i vjezbe za
pobolj$anje ekstenzije lakta zbog fleksijske
kontrakture.

Nakon pet mjeseci, pacijent je bio na
pregledu kod fizijatra. Na pregledu su
potvrdene visestruke malformacije misi¢no-
kostanog sustava. Fizijatar u svom pregledu
isti¢e hipoplasticne podlaktice (aplazija
ulne), kontrakture oba lakta (izraZenija
u desnom laktu), kozni privjesak na lije-
voj podlaktici (ostatak nerazvijene $ake),
oligodaktiliju (desno palac i jedan prst, a
lijevo jedan prst) te da su donji ekstrem-
iteti uredno formirani osim pal¢eva koji su

educirao fizioterapeut kratkom edukaci-
jom (baby handling). Majka je naucila kako
presvlaciti dijete, okretati ga s boka na bok,
kako ga stavljati u sjedeci polozaj te dizati
i nositi. Terapiju je provodio fizioterapeut
uz pomo¢ majke redovitim vjezbanjem s
djetetom. Terapija se bazirala na stimula-
ciji neuromotornog razvoja te razvojnoj
medicinskoj gimnastici i multidisciplinar-
noj habilitaciji. Provodila se terapija po Vo-
jta i Bobath konceptu tri do pet puta tjedno.

Slika 2. Opistotonicko izvijanje trupa te la-
gano odizanje glavice u proniranom poloZaju;
nagnutost glave u desnu stranu

Tablica 1. Kriteriji za odredivanje dijagnoze CALS

Ocjena 11 (klasican CdLS)

- prisutna najmanje tri glavna obiljezja

Ocjena 9-10 (neklasi¢ni CdLS)

- prisutne barem dvije glavne znacajke

Ocjena > 4 - prisutna barem jedna znacajka
- dovoljan kriterij za genetsko ispitivanje
Ocjena < 4 - obiljezja nisu izrazena

$ire postavljeni te prisustva sindaktilije 2. i
3. prsta na stopalu. Tijekom funkcionalnog
pregleda, uocena su opistotonicka izvijanja
trupa, gdje je tonus varijabilan (misi¢ni to-
nus je povisen u podrudju kraljeznice, dok
je u podrucju meke trbusne stijenke snizen),
dok su primitivni refleksi pozitivni (Slika
2.). Prisutan je spontani obrazac fleksije
te normalni pokreti fleksije i ekstenzije u
gornjim i donjim ekstremitetima smanjenog
obima. U supiniranom lezecem polozaju
vidljivo je asimetri¢no drzanje s glavicom
nagnutom na desnu stranu. U proniranom
leze¢em polozaju moze na kratko podici
glavu. Prisutno je tesko zaostajanje u neuro-
motornom razvoju (zaostaje za korigiranom
dobi).

Majku je za provodenje terapije kod kuce

Cetiri mjeseca kasnije, u proniranom leze¢em
polozaju dijete podize glavu i gornji dio trupa
za oko 40° te se oslanja na laktove i zadrzava
taj polozaj. U terapiju se uvodi polisenzo-
rna stimulacija razvoja te se nastavlja neu-
romotorna habilitacija. Tijekom daljnje
procjene opservirana su obiljezja motori¢kog
ponasanja te planiranja u pojedinim zadaci-
ma. U supiniranom leze¢em poloZaju djecak
zadrzava glavu u sredi$njoj liniji tijela. Noge
su ve¢inom ispruzene na podlozi, ali povre-
meno ih odize. Prilikom posezanja za pred-
metom, nevoljno povisuje mi$iénu napetost
nogu. Prisutan je konveksitet i napetost lijeve
strane trupa $to je vidljivo na slici ispod tek-
sta (Slika 3.). Moze se samostalno okrenuti
u bo¢ni polozaj i djelomi¢no prema trbuhu
koristeci ekstenziju glave.



Slika 3. Pojacana napetost ledne muskula-
ture s lijeve strane; izrazena ekstenzija glave
i vrata u proniranom lezecem poloZaju

U proniranom leze¢em poloZaju, kontro-
lira glavu odizu¢i se na laktove te inicira
potrbusno kretanje prema naprijed (Slika
4.). Pokazuje ve¢u pokretljivost u lijevom
laktu u odnosu na desni. Desna ruka je
vecinom savijena uz tijelo (Slika 5.).

Slika 4. Odizanje glave i gornjeg dijela trupa
te oslanjanje na laktove

Slika 5. Polozaj tijela u supinaciji; desna
ruka savijena uz tijelo; lijevi lakat

Daljnja terapija obuhvacala je prijenos
tezine tijela u potrbusnom polozaju. Pri-
likom posezanja za predmetom jednom
rukom, poticalo se oslanjanje na lakat i kuk
ispruzene noge i ruke te na unutra$nju stranu
koljena savijene noge na strani posezanja §to
je prikazano na slici u nastavku (Slika 6.).
U narudju roditelja i sjede¢em polozaju na
podlozi uz odgovaraju¢u podrsku, poticalo

se posezanje desnom rukom prema pred-
metu. Kroz posezanje za predmetom, poti-
calo se dovodenje desne ruke iz flektiranog
poloZaja u pokret ispred tijela. Poticalo se
na aktivnosti desnim laktom te prstom li-
jeve ruke kako bi se povecao opseg pokreta
u oba lakta. Dijete se poticalo za posezanjem
predmeta u razli¢itim smjerovima (ispred
tijela, lijevo-desno, gore-dolje). Nakon god-
inu dana, bilo bi pozeljno da se ukljuce rad-
ni terapeuti kako bi dali odredenu funkciju
pokretima usvojenim od strane fiziotera-
peuta. Navedeni fizioterapijski postupci i
tretmani, ovisno o dobi djeteta, provode se
od samog rodenja te se nastavljaju tijekom
cijelog djetinjstva s ciljem smanjenja inva-
liditeta i poboljSanja funkcionalne sposob-
nosti djeteta.

OSLOVACNABOCNU STRANU TUELA,
LAKAT [ISPRUZENUNOGU SUPROTNE
STRANE

UNUTRASNJA STRANA FLEKTIRANOG
KOLIENA NA STRANI POSEZANIA

Slika 6. Oslonac tijela prilikom posezanja za
odredenim predmetom

RASPRAVA

Cornelia de Lange sindrom (CdLS) jedna je
od rijetkih bolesti koja naj¢e$ce nastaje gen-
etskom mutacijom. Rije¢ je o bolesti koja
zahvaca vise organskih sustava $to pridono-
si tezoj dijagnostici. (5) Dijagnoza Cornelia
de Lange sindroma temelji se na anamnezi,
karakteristi¢noj klini¢koj slici, laboratori-
jskim pretragama, genetickim nalazima te
radioloskim i ultrazvu¢nim pretragama. (6)
Kombinacija klini¢ckih znakova i simptoma
daju karakteristike fenotipa ove bolesti.
Prijasnji istrazivaci su fenotipske karakteris-
tike podijelili na glavna i sporedna obiljezja.
U glavna obiljezja prvenstveno spadaju
karakteristicne crte lica, a to su sinofris,
guste obrve, kratak nos, udubljen nosni
greben, antevertirane nosnice, tanka gornja
usna te spusteni usni kutevi. Obiljezja koja
se jo§ ubrajaju u glavna, a nisu vidljiva na
licu su oligodaktilija, adaktilija (odsustvo
svih prstiju na $aci ili stopalu) te prirodena
hernija dijafragme. U sporedna obiljezja
spadaju mikrocefalija, prenatalno i postna-

talno zaostajanje u rastu, male ruke i sto-
pala, kratak peti prst $ake te hirzutizam. (7)
Zbog sistematizacije 1 lakSeg odredivanja
dijagnoze, znanstvenici su odredili krit-
erije za postavljanje dijagnoze prema bro-
ju karakteristicnih znacajki. (Tablica 1.)
Simptomi i klini¢ki znakovi iz ovog prikaza
slucaja ukazuju na klasican CdLS $to se
moze potvrditi zbog postojanja vise od tri
glavna i nekoliko sporednih obiljezja ovog
sindroma.

Za postavljanje precizne dijagnoze potre-
ban je interdisciplinarni tim stru¢njaka
koji sagledavaju klini¢ku sliku iz razli¢itih
perspektiva. U dijagnostickom timu sudje-
luju neonatolog, pedijatar, neurolog, lije¢nik
internisticke medicine, geneticar, fizijatar,
fizioterapeut, medicinska sestra i ostali. (6)
S obzirom da se CdLS mozZe prepoznati po
porodu, sredi$nju ulogu u lijecenju ima
pedijatar. (7) Lijecenje je tesko i uglavnom
simptomatsko zbog visestrukih razvojnih
nedostataka povezanih s Cornelia de Lange
sindromom. Vazno je postaviti ranu in-
terdisciplinarnu dijagnozu i provesti indi-
vidualnu intervenciju. U lije¢enju sudjeluje
interdisciplinarni tim koji se sastoji od kar-
diologa, otorinolaringologa, gastroenterolo-
ga, endokrinologa, urologa, stomatologa, or-
topeda, neuropedijatra, logopeda, lije¢nika
obiteljske medicine, fizioterapeuta s iskust-
vom u neurorehabilitaciji djece, medicinske
sestre te radnog terapeuta. Vazan dio tera-
pije treba biti podrska roditeljima djece s
CdLS u kojem sudjeluje klini¢ki psiholog.
Roditelji su izlozeni visokom stupnju stresa
i problemima mentalnog zdravlja. (5) Cilj
interdisciplinarnog tima je pruzanje zdravs-
tvene skrbi i pomo¢ u poboljsanju kvalitete
zivota bolesnika s Cornelia de Lange sindro-
mom i njihovim obiteljima.

Preporucuje se da sve osobe s CdLS-om
prati pedijatar koji ima iskustva u rijetkim
bolestima ili se prije s njima susretao. Djecu
s ovim sindromom pedijatar prati kroz ci-
jelu dojenacku i dje¢ju dob te kasnije kroz
adolescentsku dob. Veéina djece s CdLS-
om pro¢i ¢e kroz pubertet, ali s blagim
odgadanjem. (7) Djecaci ¢e u pubertet uci
s otprilike 15 godina, dok ¢e djevojcice uci
s 13 godina. Kod djevojcica kasni i me-
narha za otprilike godinu dana u odnosu
na zdravu populaciju, dok 5 % djevojcica s
CdLS-om nikad neée imati menstruaciju.
U 80% djecaka s CdLS-om prisutan je krip-
torhizam, 37% ih ima mali penis, a 9% hipo-
spadiju (nepravilno smjesten zavrsni otvor
mokracne cijevi na penisu). Kod djecaka se
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preporucuje kirursko lije¢enje kriptorhizma
kako bi se smanjio rizik od razvoja karci-
noma testisa.

Kada udu u pubertet, postoji velika vjero-
jatnost da ¢e djeca sa CdLS-om dobiti na
tezini ili razviti pretilost koja se povezuje s
visokokalori¢cnom hranom u kombinaciji
sa smanjenom tjelesnom aktivnosti. (7) U
slucaju problema ili komplikacija tijekom
pracenja, pedijatar u lije¢enje ukljucuje
i lije¢nike drugih specijalizacija i ostale
zdravstvene djelatnike, ovisno o nastalom
problemu. Jedan od problema koji se javlja
odgodeni je razvoj motorike. (8) Ne postoje
pouzdani podaci vezani uz ovaj problem,
no provedeno je jedno istrazivanje na ma-
lom uzorku od 51 osobe s CdLS-om. Kod
djece u mladoj dobi kojima je utvrdena mu-
tacija na SMC genu i potvrdena dijagnoza
CdLS-a, vidljivo je nekoliko prekretnica
(sjedenje, hodanje, prve rije¢i) u odnosu
na djecu s mutacijom NIPBL gena. U na-
vedenoj skupini, u dobi od 5 godina, 99%
djece je moglo sjediti, 63% je moglo samo-
stalno sjediti, a 38% je izustilo prvih neko-
liko rijeci. (8) Razna literatura predlaze da
su vjezbe visokog intenziteta s naglaskom
na aktivnosti usmjerene na zadatak, sa
specifi¢tnim ciljevima, pokazale najbolji
ucinak tijekom motoric¢kog razvoja i uenja
aktivnosti svakodnevnog Zivota. Istrazivanje
provedeno u Brazilu govori o ucinkovitosti
intenzivne neuromotorne terapije (INMT)
na motoricko funkcioniranje i sudjelovanje
u aktivnostima svakodnevnog Zivota kod
djece s CdLS-om. (9) Trajalo je 7 mjeseci i
provodile su se razne fizioterapijske proce-
dure kroz 3 modula. Svaki je modul trajao 2
sata dnevno, 5 dana u tjednu, tijekom 4 tjed-
na, §to iznosi 40 sati ukupnog rada. Izmedu
modula, provodila se fizikalna terapija 2 sata
dnevno, 2 puta tjedno s ciljem ,odrzavanja“
postignutih funkcija. Evaluacija i pracenje je
provedeno uz pomo¢ GMFM-88 (eng. Gross
Motor Function Measure) te procjene funk-
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cionalnosti i aktivnosti svakodnevnog Zivota
od strane roditelja. INMT ukljucuje PediaS-
uit, TheraSuit, Bobath terapiju i konvencion-
alnu kineziterapiju. Protokol modula sasto-
jao se od: zagrijavanja, vjezbi izdrzljivosti u
jedinici za uvjezbavanje sposobnosti (eng.
Abiliy Unit of Exercise(AUE)), vjezbi s odi-
jelom PediaSuit u AUE, respiratornih vjezbi
(ukoliko je potrebno) i treninga hoda. Svi
intervencijski postupci planirani su na te-
melju aktivnosti usmjerenih na zadatak.
Sve terapijske postupke je provodio iskusan
fizioterapeut u podru¢ju INMT-a. Nakon 7
mjeseci provodene terapije, rezultati uka-
zuju na pobolj$anje motoricke funkcije od
11,28% nakon prvog, 9,22% nakon drugog
i 10,29% nakon tre¢eg modula. Uz pomo¢
pocetne i zavrSne procjene provedene
putem GMFM-88, vidljivo je pobolj$anje od
47% u kategoriji lezanja i kotrljanja te 50% u
kategoriji puzanja iklecanja. Na kraju prvog
modula, majka je izvijestila fizioterapeuta o
poboljsanom drzanju tijela i posturi, a na-
kon tre¢eg modula dijete je zauzelo sjedeci
polozaj i odrzalo ga kroz dulje razdoblje $to
mu olaksava istrazivanje okoline i uporabu
igracaka. Stoga se INMT pokazao kao vrlo
dobra fizioterapijska procedura za stjecanje
motori¢kih funkcija i vjestina $to je vidljivo
kroz primjenu istih u igri kod kuce. (9)

U suvremeno doba, veéina osoba s CdLS-
om doseze punoljetnost, ¢ak i duboku
starost ukoliko se ne razviju zdravstvene
komplikacije,  zahvaljuju¢i  poboljanoj
njezi i skrbi za dijete u prvoj godini Zivota.
U istrazivanju koje je ispitivalo uzroke sm-
rtnosti, sudjelovalo je 295 osoba s CdLS-
om, od ¢ega 81 novorodencadi, 117 djece
i 97 odraslih osoba. Pokazalo se kako su
najée$¢i uzroci smrtnosti u novorodencadi
bili kongenitalna dijafragmalna hernija
(17%) i respiratorni problemi (13%). Uzroci
smrti kod djece povezani su s prirodenim
sr¢anim greSkama (10%) te respiratornim
(32%) i gastrointestinalnim (18%) problem-

ima. Kod odraslih je smrtnost uocena kao
posljedica infekcija te problema s gastroin-
testinalnim, respiratornim i sr¢anim susta-
vom. (10,11) Potrebna su daljnja klinicka
istrazivanja i detaljne smjernice za lije¢enje.
Niska ucestalost sindroma to otezava, ali
neka istrazivanja pokazala su da se razina
njege, rehabilitacije i kvalitete zivota paci-
jenata s Cornelia de Lange sindromom
povecala u posljednjih 30 godina (12).

ZAKLJUCAK

Terapija Cornelia de Lange sindroma
slozena je i uglavnom simptomatska zbog
vi$estrukih razvojnih nedostataka poveza-
nih s boles¢u. Klju¢na je rana intervencija
koja ukljucuje postavljanje interdiscipli-
narne dijagnoze i pocetak individualnih
intervencija. Sudjelovanje u interdiscipli-
narnom timu ovisi o znac¢ajkama Cornelia
de Lange sindroma. Vazan je dio terapije
i fizikalna terapija koja se kroz ranu in-
tervenciju treba usredotoditi prvenstveno
na motoricku komponentu rasta i razvoja
djeteta s Cornelia de Lange sindromom.
Roditelji bi trebali biti uklju¢eni u fizikalnu
terapiju, budu¢i da imaju mogucénost
provesti programe vjezbanja kod kude s
ciljem maksimalne dobrobiti za dijete. Sa
psiholoske strane, bitna je potpora obitelji
tijekom cjeloZivotne habilitacije. Fiziotera-
peut bi trebao biti specijaliziran u grani
pedijatrije kako bi imao bolje znanje i ra-
zumijevanje rasta i razvoja djece. Dijete
treba kontinuirano pratiti tijekom rasta i
razvoja, s tim da se ciljevi lijecenja mijenjaju
kako dijete napreduje. Ovaj rad zajedno s
prethodnim studijama pomo¢i ¢e u ranom
otkrivanju, prepoznavanju i lijeCenju osoba
s Cornelia de Lange sindromom.
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