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Resumo: Introducéo: A sindrome de Cornélia de Lange (SCdL) € uma patologia genética e multissistémica
descrita inicialmente em 1916 por W. Brachmann e posteriormente em 1933 por Cornélia de
Lange. E uma doenca rara, com predominio inexplicavel em pacientes do sexo feminino, de
prevaléncia estimada entre 1/62.500 a 1/45.000 na populacio geral. E causada por alteragdes nos
genes NIPBL, SMC3, SMC1L1 e NAALADLZ2. Possui quadro variavel, classificado em tipo |
(classico), tipo 11 (moderado) e tipo 111 (fenocopia). A SCdL é caracterizada por aparéncia facial
peculiar: hirsutismo, baixa implantacéo dos cabelos e das orelhas, micrognatia, ponte nasal baixa,
narinas antevertidas, fusdo de sobrancelhas e cilios longos, pescogo curto, atraso do
desenvolvimento psicomotor, déficit intelectual, malformacdo de membros, refluxo
gastroesoféagico, pregas palmares unicas, hipoplasia de mamilos, anomalias geniturinarias,
oftalmoldgicas e cardiovasculares. Descri¢do do caso: Crianga, sexo masculino, 1 ano e 3 meses.
Diagnosticado com SCdL ao nascer, apresentando defeito transverso-terminal com monodactilia
esguerda, sinofre, narinas antevertidas, cilios longos e fenda palatina. No pos-parto, necessitou de
fototerapia e internacdo por 17 dias na UTIl. Teste da orelhinha falho bilateralmente.
Ecocardiograma transtoracico aos 3 dias apresentou comunicacdo interatrial pequena (3,5mm)
com fluxo esquerda-direita, com evolugdo para forame oval minimo no exame realizado com 1
ano. Anda com apoio e consegue desenvolver algumas palavras. Discussdo: Observou-se neste
caso, adido as caracteristicas descritas, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e
anormalidades gastrointestinais (refluxo gastroesofégico e constipagdo intestinal). O paciente faz
acompanhamento meédico e, mesmo com tais limitagoes, frequenta uma creche municipal, sendo
este fato de suma importéncia para um bom prognostico. Conclusdo: Por ser uma afeccéo rara e
de vasta sintomatologia, é fundamental 0 acompanhamento dos portadores da SCdL por uma
equipe multiprofissional, possibilitando a adocdo de uma melhor conduta e a coleta de mais
informacbes sobre esta doenca que ainda é pouco documentada na literatura médica.
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