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SINDROME DE COCKAYNE

A PROPOSITO DE UN CASO
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CASO CLINICO

* RNT (37sg) PEG tipo lll. Peso 1990 gr (<p3), longitud 45.5 cm (<p3), y perimetro craneal
31.5 cm (<p3)

* AF: Hermano del padre con sindrome dismorfico, microcefalia y retraso mental

(fallecido a los 33 anos). Madre con quemaduras |° grado de repeticion
* EF: microcefalia, hipotonia

Analitica y bioquimica

Cultivo LCR  Virus LCR  ECO cerebral = ECO abdominal TORCH ampliada CMV orina
Normales 9
<«

Urocultivo

E. Coli

Hemocultivo
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GENETICA

 CARIOTIPO: sin alteraciones
 ARRAY: deleccion I 1pl3 de 250 .04 kb (significado incierto)

Sd. cerebrooculofacioesquelético

v

» Array madre: normal

Sd. Cockayne tipo B

» Array padre: deleccion | 1pl3

« EXOMA: heterocigosis en las variantes c.2203C>T (p.Arg735Ter) y c.1431_1432delGA—
(p-Lys478Thrfs*9) en el gen ERCC6.

Sd. De Sanctis-Cacchione

v

Sd. Sensibilidad a UV

A

Exoma padre:
Portador en heterocigosis

Exoma madre:
Portadora en heterocigosis
c.2203C>T; p.(Arg735Ter).

c.1431_1432delGA; Xe

%* »*
p.(Lys478Thrfs*9) Servicio de
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PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Hipoacusia neurosensorial grave bilateral

Normales

Respuestas somestésicas del nervio mediano,
con afectacion de la conduccion central por
encima de la uniéon bulbomedular, de
predominio para el nervio mediano derecho

Retraso en el patrén de mielinizacion cerebral de
las vias corticoespinales y de la corteza rolandica
y prerrolandica sin calcificaciones
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SINDROME DE COCKAYNE

Signos cardinales:
microcefalia y fallo de
medro

Prevalencia 1/2.5 Componente
millones mitocondrial
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SINDROME DE COCKAYNE

-Tipo |:“clasico o moderado”. Dx en primera infancia
Supervivencia entorno a los 20 anos

-Tipo ll:“grave”. Rara supervivencia en la infancia
-Tipo lll: ”’leve”. Supervivencia hasta la edad adulta
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SINDROME DE COCKAYNE. CLINICA

-Ojos hundidos
Fenotipo facial — > | -Nariz prominente
-Pérdida de grasa subcutanea periorbitaria

E

-Microcefalia Heating loss (64) Cataracts (47)
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SINDROME DE COCKAYNE. CLINICA

Musculoesquelético

Gastrointestinal y
hepaticas

e —_—

-Contracturas
-Escoliosis
-Debilidad

-Afectacion mas frecuente a MMl

-Dificil tolerancia oral
-RGE
-Disfuncion hepatica (colestasis)

Joint contractures (64) Muscle weakness (80)
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SINDROME DE COCKAYNE. CLINICA.

-Extremidades frias
— > | -Arteroesclerosis avanzada ’

. 's o 7 :”/
-Dificultad venopuncion o

-Cardiopatia dilatada 74;9» v
-Hipertension 4

-Infecciones respiratorias recurrentes

Cardiovascular y
respiratorio

Clinical photosensitivity,
and management (76)

-Fotosensibilidad (sin incrementar riesgo de
tumores dermatologicos) -0

%
B
o

Dermatologicas —
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SINDROME DE COCKAYNE. CLINICA.

-Crisis epilépticas -Temblores

-Afectacion cerebelo, ganglios basales

, Neurologicas -Pérdida sustancia blanca — Microcefalia
y talamo

-Cortex cerebral sin alteraciones — . .
) ) -Anormalidades de la mielina
Relaciones sociales e
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SINDROME DE COCKAYNE. CLINICA

-METRONIDAZOL.: Contraindicado!

Fallo hepatico con incremento
Farmacologl'a extremo de transaminasas

-Respuesta exagerada a opioides y
sedantes

Servicio de
Pediatria
s



MANEJO SD. COCKAYNE

Recommended active follow-up/fsurveillance
Diagnosis First-Ene moiecular testing of CSA and CSB
Molecular testing of ERCCS if COFS phenotype and CSA/CSE are normail

a -
NE

amed dmica

ordinating cliniGan (pediatncs, genet

e supplementary feeding required)

occupational therapist
Annual survesliance Cataracts (annualiannual until 4 years old)
Retinal evaluation Jifeiong)
Heanng assessment
Review by named dinician, incduding:
Blood pressure, serum USEsS if symptomatic

r function tests

Blood glucose (from 10 years oid

Review by physotherapy

Consader

Amiodipine = ACE inhibitor

Proton pump inhabitor = prokinetic agent

Tremor Co-careldopa

Recurrent pneumona Referral for swallow assessment

Low temperaturafunexplained symptorm: Thyroid function tests

f undear whether weight loss is due to nadeguate intake or Titrate NG/PEG feeds against weight gain, avoiding rapid inceases in volume
pathological subcutaneous fat loss

WD (may be fata Metronidazole (and related antibiotics

ANV

» extra vigillance Opioids (consider starting at 1/3 dose)

Sedatives

utine investigatic that are commonp not
without dmnical symptoms ¥
CT/MRI of brain Typical findings are nc * .

chocardiography Reported abnormal in o o - L ! 8 (C L O L ia) ser'b'i.Ciﬂ [;IE
Renal ultrasound Renal calcul only actionabile fingding to date PEdlatrIa

- DEPARTAMENTD DE SALUD

ACE, angiotensin—-converting enzyme: COFS, cerabro-oadofacioskeletal; C computed tomography

sogastric; PEG, perastanesous gastrostomy; USE, urea and electrolytes ALICANTE » HOSPITAL GENERAL

stroesophageal reflux dese




CONLUSIONES SD. COCKAYNE.

|. El sindrome de Cockayne es una enfermedad heredodegenerativa rara, multisistémica y de mal
pronostico que requiere de una vision multidisciplinar y en la cual hay que tener una alta sospecha
clinica

2. A pesar de pertenecer a las enfermedades relacionadas con alteraciones de la reparacion DNA, no
presenta mayor riesgo de cancer

3. Es fundamental contrastar la genética con la clinica en todos los casos
4. El factor pronostico mas importante es la presencia de cataratas por debajo de los 3 anos
5. El grado de fotosensibilidad no se relaciona con el prondstico

6. Hay que evitar la administracion de metronidazol o derivados por el riesgo de producir un fallo

7. *‘K
hepatico agudo ‘T. Servicio de
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