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Resumo: A sindrome de Cornélia de Lange (CdLS) € uma doenca congénita que possui apresentactes
fenotipicas distintas. Este estudo objetiva analisar as caracteristicas clinicas de um recém-nascido
(RN) portador correlacionando com a literatura. RN masculino, pré-termo tardio, idade
gestacional de 36 semanas e 2 dias, nascido de cesariana devido oligodréamnio, Apgar 7/10,
liquido meconial, com necessidade de reanimacéo neonatal, peso 2.120g, comprimento 41,5cm e
perimetro cefdlico 31cm. Gravidez de risco habitual, ndo plangada, com realizacdo de 8
consultas pré-natais. Mde de 19 anos, G1PC1AQ, sem intercorréncias durante o pré-natal.
Suscetivel a toxoplasmose, demais sorologias néo reagentes. Constatou-se que 0 RN era portador
de alguns sinais clinicos cardinais da CdLs, tais como sinofris e sobrancelhas grossas, nariz
pequeno, narinas antevertidas e ponta nasal concava, filtro apagado e labio superior fino.
Portanto, apds a alta hospitalar, realizou cari6tipo que ndo demonstrou anormalidades. O teste da
triagem auditiva exibiu alteragdes, para tanto requisitou-se 0 exame de potenciais evocados
auditivos de tronco encefélico, ndo realizado e imitanciometria com curva timpanomeétrica tipo B
bilateral. Na puericultura, observou-se baixo ganho de peso e comprimento abaixo do esperado
para a idade, encontrando-se inferior ao percentil 3 pelos gréficos de prematuros da Organizacao
Mundia da Salde, refletindo déficit de crescimento pos-natal, um sinal sugestivo da CdLs. Nesse
sentido, o paciente obteve um escore clinico de 9 pontos, caracterizando a forma cléssica da
sindrome. A CdL S € uma patologia de malformacdes congénitas, de incidéncia rara, estimada em
1:30.000 individuos. Envolve um conjunto de fendtipos leves a graves, que variam de fascies
tipicas, restricdo de crescimento, hipertricose e anormalidades viscerais e muscul oesquel éticas.
Normalmente, o fendtipo classico costuma levar a suspeicdo ao nascimento, todavia, espectros
mais atenuados usualmente transcorrem subdiagnosticados. Entdo, a suspei¢cdo precoce da
sindrome torna-se fundamental ndo somente para o diagndstico correto, como também para
proporcionar suporte clinico ao paciente e aconselhamento genético as familias. Devido a
heterogeneidade de apresentacéo, existe escore da CdLS que utiliza sinais cardinais e sugestivos
para demonstrar valor preditivo positivo nas formas cléssicas e ndo classicas da sindrome. O
paciente estudado conseguiu ser diagnosticado a partir desse escore, reiterando a importancia da
andlise dos sinais clinicos. O paciente apresentado recebeu o diagnostico da CdL S por meio dos
critérios clinicos e por essa razdo encontra-se em cuidados com equipe multidisciplinar na
Associacdo de Pais e Amigos dos Excepcionais e em especialidades, como otorrinolaringol ogista,
oftalmologista e médico geneticista. Por tratar-se de uma sindrome de incidéncia rara, torna-se
crucia a identificagdo precoce dos portadores, determinando um melhor progndstico e maior
qualidade de vida.
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