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Resumo: Introducdo: A Sindrome Cornélia de Lange € uma afeccdo relativamente incomum, de etiologia
desconhecida. Apresenta um fendtipo bem variavel que inclui casos tipicos, com
comprometimento intelectual importante, até casos com ateracfes minimas de comportamento e
alteracOes fisicas discretas. Objetivos. Relatar dois casos da Sindrome Cornélia de Lange
diagnosticados em Servico de Neonatologia, em maio de 2010 e revisdo bibliografica. Métodos.
Estudo epidemiolégico descritivo, do tipo relato de caso, realizado por meio de coleta de dados
em prontuarios médicos. Resultados: Nos casos avaliados encontramos caracteristicas tipicas
como sindfilis, cilios longos e curvos, hipertricose, implantagdo baixa dos cabelos na nuca,
narinas antevertidas, filtro labia longo com comissuras labiais voltadas para baixo, choro
semelhante a um rosnar e anomalias das extremidades. Em relacéo as malformagdes em membros
superiores, 0 caso 1 apresentou prega simiesca e clinodactilia dos quintos quirodéctilos, presente
em 51% e 74% dos acometidos, respectivamente. Estas ateracbes sGo menos limitantes que a
micromelia e auséncia de antebracos e méos do caso 2, encontrados em 93% e 64% dos
pacientes, respectivamente. As alteracbes em membros inferiores foram semelhantes nos dois
Casos. pés pequenos e chatos e alargamento de tornozel os. Os dois casos eram do sexo feminino e
apresentavam hipoplasia de grandes l&bios. Ambos tiveram teste de emissdes otoacusticas
aterado bilateralmente. Refluxo gastroesofégico, presente em 30% desses pacientes, foi
encontrado apenas no caso 2. O ecocardiograma do caso 1 evidenciou estenose pulmonar sem
repercussoes hemodinamicas, alteracdo comum na sindrome. No caso 2 o ecocardiograma foi
normal, no entanto, o eletrocardiograma diagnosticou Sindrome de Wolff-Parkinson-White.
Conclusdo: A Sindrome Cornélia de Lange é uma afec¢do relativamente incomum. Os fatores
letais mais frequentes sdo defeitos cardiacos congénitos, pneumonia por distirbio de degluticéo e
aspiracdo além de infeccBes. E importante para os pediatras reconhecer a sindrome, uma vez que
cursa com malformagdes multiplas e necessita de acompanhamento multidisciplinar. Deve-se
ressaltar a associacdo encontrada com a Sindrome de Wolff-Parkinson-White, ndo relatada em
outros estudos.
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