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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Cornélia de Lange (SCdL) € uma doenca genética rara causada por
variantes patogénicas em genes do complexo de coesinas, que desempenham papel fundamental
na regulagdo da expressdo génica e no desenvolvimento embrioné&rio. Apresenta grande
variabilidade fenotipica, podendo manifestar-se de forma classica, com dismorfismos faciais
caracteristicos, atraso de crescimento pré e pds-natal, comprometimento neuropsicomotor,
dificuldades aimentares e malformages em diversos sistemas, ou de forma mais branda, com
ateracbes sutis. O reconhecimento precoce € essenciad para intervencdo multidisciplinar
adequada e prevencao de complicacoes. <br>Objetivos. Relata-se o caso de um lactente do sexo
feminino, nascido atermo por parto cesareo, pequeno para a idade gestacional, que apresentou ao
nascimento dismorfismos tipicos da SCdL: sobrancelhas arqueadas e continuas, cilios longos,
nariz antevertido e fenda palatina. O diagnéstico clinico foi estabelecido na auséncia inicia de
confirmacdo molecular. No periodo neonatal, evoluiu com dificuldade de succéo, necessitando
sondagem orogastrica e internacdo prolongada em unidade de terapia intensiva para suporte
nutricional. Persistindo succdo débil, foi submetido a gastrostomia (GTT) para otimizacdo do
aporte caldrico. Foram realizados exames complementares para rastreamento de comorbidades
frequentemente associadas, incluindo ecocardiograma, ultrassonografia transfontanela e
avaliacdo oftalmolOgica e auditiva. Detectado forame oval patente, comunicagdo atrial pequena e
suspeita de aneurisma.<br>Metodologia: <br>Resultados. <br>Conclusdo: O caso reforca a
importancia do diagnostico clinico precoce da SCdL, mesmo na auséncia de confirmacdo
genética inicial, permitindo intervengdes oportunas que impactam diretamente no prognostico e
na qualidade de vida. Ressalta-se a relevancia do acompanhamento sistematico do crescimento,
da sucgdo/degluticdo, da triagem para malformagdes cardiacas e gerenciamento de necessidades
individuais.
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