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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome Cornélia de Lange (SCdL) é uma doenca genética
polimalformativa rara, caracterizada por aparéncia facial peculiar, atraso de crescimento e do
desenvolvimento psicomotor, alteracbes comportamentais e malformagdes associadas.
DESCRICAO DO CASO: JV, masculino, 6 meses de vida, nasceu de parto vaginal, a termo,
peso 28509, estatura 47cm, apgar 2 e 2, diagnosticado com anodxia grave pos-parto devido a
sindrome de aspiracdo meconial. Com hipertonia muscular ao nascer que evoluiu com flacidez.
Choro fraco. Cranio microbraguicefalico, sobrancelhas hirsutas com fusdo na linha mediana.
Cilios longos e recurvados. Nariz pequeno com narinas voltadas para frente. Micrognatia,
Hirsutismo. Evoluiu com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e acentuado retardo de
crescimento com ganho de peso insatisfatério. Apresentou episodios de aspiracdo que
culminaram com Pneumonia. Foi Traqueostomizado. Alimenta-se por sonda nasoenterica desde o
nascimento. Foi submetido a seriografia esofago-gastro-duodenal que evidenciou doenca do
refluxo gastroesofagico moderado. Durante a internagdo paciente evoluiu com 2 episodios de
crise convulsiva ténico-clonica. Realizou tomografia de crénio que evidenciou sinais de
microcefalia e braguicefalia DISCUSSAO: A Sindrome Cornélia de Lange (SCdL) afeta
igualmente individuos de ambos 0s sexos, em todas as racas e etnias. O diagndstico é sobretudo
clinico e caracteriza-se por recém-nascidos pequenos, baixo peso, apresentam uma microcefalia,
deficiéncia mental, anomalias cardiacas, anomalias intestinais, refluxo gastroesofégico e
caracteristicas faciais particulares, que se misturam com os tragos herdados da sua propria
familia. Os 6bitos representam 4,5% dos casos, incluem-se: apneias, aspiragdo de alimentos,
anomalias cardiacas, hemorragias intracranianas e incidentes no periodo pds operatorio.
CONCLUSAO: A SCdL ¢é rara multisistemica que necessita de seguimento por equipe
multidisciplinar para a programacgéo de cuidados das complicagdes mais frequentes que podem
levar ao obito.
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