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RESUMO
A Síndrome Cornélia de Lange é uma anomalia congênita rara, caracterizando-se por
aparência facial típica, atraso do crescimento e desenvolvimento, deficiência
psicomotora, problemas comportamentais e anomalias estruturais dos membros. Este
trabalho apresenta um caso desta síndrome em paciente de 9 anos, atendida em um
centro odontológico especializado, apresentando como características físicas fácies
típica, baixa estatura com retardo do crescimento generalizado, clinodactilia e
hipertricose. Em relação às características orais observamos atraso na erupção
dentária, diastema, palato ogival e biprotusão. O tratamento odontológico foi realizado
a nível ambulatorial, sem anestesia geral, após sessões de condicionamento. A
paciente encontra-se em acompanhamento, com boa saúde geral e bucal. Uma equipe
multiprofissional deve estar envolvida na assistência à criança com Síndrome de
Cornélia de Lange, de forma interdisciplinar, seguindo-se um protocolo clinico
individualizado a cada caso, atendendo às necessidades do individuo especial e
proporcionando-lhe uma melhor qualidade de vida.

UNITERMOS: Síndrome de Lange; Insuficiência de crescimento; Deficiências do
desenvolvimento.
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diafragmática congênita, defeitos nos septos
cardíacos, perda auditiva, autismo e tendências a
auto-agressão também ocorrem com freqüência4.
Epidemiologicamente a prevelência de nascidos
vivos com a SCdL varia de 1:62.000 a 1:45.000.
70% dos nascidos após a trigésima semana de
gestão pesavam menos de 2.500g e isso pode
indicar uma manifestação mais grave da doença1.

Van Allen et al.12 propuseram um sistema
de classificação para SCdL em três tipos. Tipo I
ou clássico possui a característica de alteração
do esqueleto facial, deficiência do crescimento
intra-uterino, moderado a profundo retardo
psicomotor e as principais malformações que

INTRODUÇÃO
A Síndrome Cornélia de Lange (SCdL),

também conhecida como Síndrome de Brachmann
de Lange é uma anomalia congênita rara
caracterizada por restrição de crescimento intra-
uterino, anormalidades nos membros, atraso de
desenvolvimento pós-natal, retardo mental e
características faciais típicas com sinofre, ponte
nasal baixa, narinas antevertidas, um filtro longo e
lábio superior fino, baixa implantação dos cabelos
e das orelhas, prognatismo maxilar e micrognatia8.
Podem estar presentes disfunção
gastroesofágicas, cardíacas, oftalmológicas e
anomalias geniturinárias. Estenose pilórica, hérnia
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resultam em incapacidade grave ou morte. No tipo II
ou leve os pacientes tem características faciais
semelhantes e menores anormalidades que na
clássica, porém essas mudanças podem desenvolver
com o tempo ou serem parcialmente expressas.

Normalmente há um ligeiro retardo psicomotor
e a restrição do crescimento pré e pós-natal bem como
a ausência de más formações maiores. Problemas
comportamentais têm grande importância clínica. O
tipo III inclui pacientes que apresentam manifestações
fenotípicas que estão relacionadas com alterações
cromossômicas ou exposições teratogênicas.

A maioria dos pacientes apresenta cariótipo
normal8, mas numerosos casos foram documentados
com alterações no cromossomo 3, então alguns
autores sugerem que o gene que provoca a SCdL está
localizado na região 3q26.3.

Em 2004, foi identificado e caracterizado um
novo gene, NIPBL, localizado na banda 5p13.1 que
está mutado em indivíduos com SCdL7,11 .

Até o momento, alterações em dois genes
(NIPBL e SMC1L1) foram identificadas causando o
SCdL como fenótipo, no entanto, uma proporção
considerável de indivíduos possui SCdL e não possui
mutação nesses genes, sugerindo que outros genes
em potenciais devem ser considerados como
causadores de SCdL10. Mutações no gene NIPBL estão
presentes em cerca de 50% dos indivíduos afetados,
mas também identificaram mutações no SMC1L1
ligado ao X em indivíduos com SCdL9.

Algumas características orais podem ser
identificadas no individuo com SCdL, tais como palato
ogival,com fissuras palatinas associadas ou não,
atraso na erupção dos dentes, má posição dentária,
doença periodontal, erosão dentária produzida por
freqüente refluxo gástrico e micrognatia5.

Este artigo tem por objetivo descrever um caso
de Cornélia de Lange e contribuir para compreensão
dos aspectos clínicos da doença, apontando a
variabilidade do conjunto das características clínicas,
morfológicas e genéticas e proporcionando melhor
atuação dos profissionais da saúde envolvidos no
diagnóstico e atendimento desses pacientes.

RELATO DO CASO
Paciente de 9 anos de idade, sexo feminino,

com diagnóstico clínico de SCdL foi atendida no Centro
Estadual de Odontologia para Pacientes Especiais
(CEOPE/Cuiabá/MT) onde a queixa principal foi de
sangramento gengival e odontalgia. Na anamnese foi
relatado que a paciente nasceu a termo em hospital
no interior de Mato Grosso, de parto normal, pesando
2,05 kg, sem intercorrências. Exames laboratoriais
realizados aos três meses de idade incluindo
hemograma completo, parâmetros bioquímicos e
urinálise mostraramse normais. A análise
cromossômica, de acordo com técnicas convencionais
(Cariótopo com bandas - cultura temporária de
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linfócitos) revelou um cariótipo normal do sexo
feminino (46, XX).

Durante o exame físico geral, observou-se
fácies típica (Figura 1), baixa estatura com retardo
do crescimento generalizado; clinodactilia (Figura. 2)
e hipertricose (Figura 3). As principais características
deste caso estão resumidas na Tabela 1.

Na história médica observamos hospitalização
por pneumonia, desidratação e infecção de ferimentos
na face devido à auto-agressão. Não faz uso de quatro
medicações. A paciente aprendeu a andar somente
aos cinco anos de idade, freqüenta escola regular,
porém não fala, e começou a balbuciar recentemente.

Atualmente, apresenta-se com 14 Kg e 98 cm
de altura. Nos exames de imagem,
eletroencefalograma do crânio e ultrassonografia das
estruturas abdominais nada digo de nota foi
constatado.

Os achados bucais incluem diastema, atraso
na erupção dentária, palato ogival sem fissura palatina
e biprotusão (Figura.4). Foram solicitados exames
laboratorias, que se apresentaram sem alterações e
radiografia panorâmica, porém esta não foi possível
realizar pelo comportamento não colaborador da
paciente.

O tratamento odontológico, incluindo
restaurações e exodontias, foi realizado em
ambulatório após sessões de condicionamento, e
orientações sobre higiene buco-dental feita aos seus
cuidadores. Atualmente a paciente se encontra em
acompanhamento multidisciplinar no centro de
especialidades odontológicas, com retornos regulares
a cada três meses, para manutenção e controle.

Tabela 1 - Resumo das características fenotípicas do
paciente. Sinal positivo (+) presente e negativo (-) ausente.
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DISCUSSÂO
A genética molecular e a identificação do gene

NIPBL auxiliam o diagnóstico etiológico da Síndrome
Cornélia de Lange e sugerem que as hipóteses
relativas a mecanismos patogenéticos associados
aos fenótipos clássicos e

leves são puramente especulativos6.
Apesar do cariótipo normal, as características

clínicas confirmam o diagnóstico de SCdL.
Diferentemente da maioria dos pacientes estudados
por Barisic et al.1, quando o mesmo relaciona baixo
peso ao nascer com fenótipo mais grave, a paciente
em questão pesou 2,05 kg ao nascer e não
apresentou grandes deformidades.

O caso relatado neste artigo vai ao encontro
do trabalho de Berney et al.2 que estudando o
comportamento em 49 indivíduos com SCdL verificou
a ocorrência de 40% de hiperatividade, 44% de auto-
agressão, 49% com agressão diária e 55% com
distúrbios do sono. E este caso também coincide 5

com os resultados encontrados por Ellaithi et
al.4, quando se trata de rigidez muscular. Esta paciente
apresenta hipertrofia e hipertonia muscular, havendo
uma diminuição da amplitude de movimentos do
cotovelo e joelho, além de pés em dorso flexão
bilaterais.

Figura 1 – Características faciais típicas da Síndrome
Cornélia de Lange, incluindo sinofidria, pestanas longas,

ponte nasal baixa, nostrilos antevertidos, filtro longo, lábio
superior fino e prognatismo maxilar.

Figura 2 - Clinodactilia do quinto dedo da mão.

Figura 3 – Hipertricose

Figura 4 - Diastema e atraso na erupção dentária
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Del Gaudio et al.3 em seus achados recentes
de má formação na coluna vertebral na região cervical
alertam para cuidados na manipulação de pacientes
com SCdL. Isto se justifica pelo fato de que pequenos
traumas podem trazer conseqüências irreversíveis,
devendo-se atentar para manobras de intubação e
posicionamento do paciente também durante o
atendimento odontológico, visto que esses pacientes
são de difícil manejo. No entanto, nosso caso ilustra
a possibilidade de condicionamento desses pacientes,
possibilitando seu atendimento com tranqüilidade, em
âmbito ambulatorial.

O tratamento odontológico foi realizado sem
necessidade de sedação ou anestesia geral e a
paciente está em acompanhamento pela equipe
multidisciplinar do CEOPE para monitoramento do
crescimento e desenvolvimento craniomaxilofacial.

CONCLUSÔES
Apesar da heterogeneidade das manifestações

clínicas, morfológicas e genéticas e da complexidade
do caso, concluimos que uma equipe multiprofissional
deve estar envolvida na assistência à criança com
Síndrome de Cornélia de Lange, de forma
interdisciplinar, seguindo-se um protocolo clinico
individualizado a cada caso, atendendo às
necessidades do individuo especial e proporcionando-
lhe uma melhor qualidade de vida.

ABSTRACT
The Cornelia de Lange Syndrome is a rare congenital

anomaly, characterized by typical facial appearance,

delayed growth and development, psychomotor

disabilities, behavioral problems and structural defects

of the limbs. This paper presents a case of this

syndrome in a patient with 9 years old, assisted in a

specialized dental center, and showing physical

characteristics with typical facies, short stature with

generalized growth retardation, clinodactyly and

hypertrichosis. Regarding the oral characteristics it

was observed delayed tooth eruption, diastema, ogival

palate and biprotrusion. The dental treatment was

performed in ambulatory level without general

anesthesia, after sessions of conditioning. The patient

is under monitoring, with oral and general good healt.

A team should be involved in assisting the child with

Cornelia de Lange Syndrome, in a interdisciplinary way,

following a clinical protocol for each individual case,

taking into account the special needs of the individual

and giving him a better quality of life.

UNITERMS: Cornelia de Lange Syndrome; Insufficient

growth; Development deficiencies
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