¥ F——
)

O olhar que prepara para o Futuro

Trabalhos Cientificos

Titulo: Difusdo De Anomalia Rara, Um Relato Académico: Sindrome De Cornélia De Lange

Autores: KASSIO KAZUHIRO SALES HORII (ANHANGUERA-UNIDERP); THAY S CRUZ
BENITESAVILA DE OLIVEIRA (ANHANGUERA-UNIDERP); GIOVANNA PADOA DE
MENEZES (ANHANGUERA-UNIDERP); JOAO PAULO SILVA SANTOS (ANHANGUERA-
UNIDERP); CAMILLA FLORENCIANO BARBOSA DIAS (ANHANGUERA-UNIDERP);
LILIAN BIANCA MULLER MARTELO DE MARCO (ANHANGUERA-UNIDERP)

Resumo: Introducdo: Sindrome Cornélia de Lange ou de Brachmann de Lange € uma anomalia genética
rara caracterizada por restricdo de crescimento intrauterino, atraso no crescimento e
desenvolvimento neuropsicomotor, anormalidades nos membros, retardo mental e féscies
sidrébmicas com sinofre, implantacdo capilar e ponte nasal baixas, narinas antevertidas, filtro
labial longo e labio superior fino, prognatismo maxilar € micrognatia. Podendo apresentar
disfungbes gastroesofagicas, cardiacas, oftalmologicas e anomalias geniturinarias. Descrigéo de
caso: B.E.L. masculino, 34 meses, filho Unico de pais ndo consanguineos, nascido a termo,
pesando 1400g e medindo 44cm, permaneceu internado por 20 dias devido a presenca de
ictericia. Até o sétimo més de vida B. ndo apresentou os marcos de desenvolvimento adequados
para a idade. A partir de entdo gradativamente sentou-se sozinho, sustentou o tronco, adquiriu
vocabulario monossilabico e a capacidade de apreensdo de objetos. Dentre as caracteristicas desta
sindrome, o paciente apresenta doenca do refluxo gastroesofagico, criptorquidia, hérnia inguinal,
cardiopatia, déficit auditivo, disfagia, autoagressividade, fascies sindémica, hipertricose,
clindactilia e adactilia. Discussdo: O paciente relatado foi diagnosticado um ano depois de seu
nascimento, quando foi encaminhado ao geneticista durante internagdo para tratamento clinico de
pneumonia frente a quadros infecciosos recorrentes. Apds o diagnéstico foi possivel inseri-lo
num tratamento multiprofissional, o qual estimulou seu desenvolvimento. A sindrome em
guestdo apesar de possuir caracteristicas altamente sugestivas, por ser pouco difundida no meio
meédico, tem seu diagnostico tardio e quase sempre realizado pelos geneticistas. Ao observarmos
a demora no diagnostico, percebemos a necessidade de serem divulgados em periddicos médicos,
sindromes assim como esta, para gque frente a suspeita possa haver um encaminhamento correto e
imediato do paciente. Conclusdo: Pudemos verificar que pacientes portadores desta sindrome
necessitam de um acompanhamento de uma equipe multiprofissional a qual deve estar envolvida
na assisténcia, de forma interdisciplinar e individualizada. Ressaltando-se a necessidade de
divulgacdo de sindromes raras como essa.
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