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Resumo: Introducdo: Cornelia de Lange € uma sindrome genética rara cuja primeira descricéo foi em 1916
por W. Brachmann e nomeada em 1933. Acomete 1/60.000 recém nascidos, ndo tem predilecéo
racial e ocorre em 1,3 mulheres para 1 homem. E causada por delegdes no gene NIP-BL no
cromossomo 5 em 20% a 50% dos casos. Outros 5% dos casos ocorrem mutacdes no gene SMC3
no cromossomo 10 e no gene SMCL ligado ao X. Caracteriza-se por multiplas ma formacgdes
como microcefalia, sobrancelha arqueada, depressdo nasal, cilios longos e grossos, paato
arqueado, micrognatia, pescoco curto, atraso do crescimento, deficiéncia intelectual, anomalias
de membros, hirsutismo, transtorno do aspecto autista, refluxo gastroesofégico, perda
auditivapele marmorea, hipoplasia de mamilos, pregas pamares Unicas e anomalias
oftalmoldgicas, cardiovasculares e geniturinarias.Descri¢cdo do caso: Crianga com 7 anos, natural
de Formosa-Goiés, encaminhada para avaliacdo no ambulatério de pediatria com um més de vida
apresentando dificuldade, para mamar, cianose central e choro fraco. Ao exame mostrava pele
marmoérea, mamilos hipoplasicos, faces de Lua, hipertelorismo, sobrancelhas arqueadas, pregas
simiesca, micrognatia, micromelia, clinodactilia do quinto dedo, microcefalia, nariz curto, prega
cutdnea pamar transversa, sopro sSistélico e Tetralogia de Fallot diagnosticada pelo
ecocardiograma.Foi aventada a possibilidade de correcéo cirdrgica. Aos cinco meses de idade
ap0Os novo ecocardiograma que mostrou comunicagdo interventricular perimembranosa pequena
sem repercussdo hemodinamica foi suspensa a cirurgia. No seguimento ambulatorial apresenta
baixa estatura e moderado atraso do desenvolvimento neuropiscomotor.Discussdo: Chama a
atencdo nesse caso, além da sintomatol ogia descrita, a intensa baixa estatura da paciente mas que
pela avaliagdo endocrinol 6gica ndo apresenta as caracteristicas formais para uso do horménio do
crescimento.A paciente tem um moderado atraso de desenvolvimento cognitivo 0 que ndo a
impede de frequentar escola normal.Conclusdo:Os portadores desta sindrome devem ter um
acompanhamento meédico e psicolégico permanente para uma melhor resolutividade dos
problemas decorrentes de sintomatol ogia t&o vasta.
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