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Resumo

A sindrome de Cornélia de Lange (SCL) é uma doenga genética rara com prevaléncia estimada de 1 a cada 30.000 mil
nascidos vivos. As principais caracteristicas sdo desordens craniofaciais distintas, anormalidades nos membros
superiores e inferiores e déficit intelectual, variando entre os portadores, sendo o diagnostico principalmente clinico.
O objetivo do trabalho é relatar um caso de um paciente com a SCL apresentando comprometimento odontolégico.
Paciente do género masculino, 31 anos com diagndstico genético realizado aos 3 anos de idade, apresentava
macrodontia, agenesia de incisivos laterais superiores, dentes impactados, apinhamento, protrusdo dos dentes
anteriores, caries, micrognatia mandibular, mordida aberta anterior, mordida cruzada posterior, palato ogival, doenca
periodontal e lingua fissurada, diante disso, foi submetido a tratamento dentario, sob anestesia geral, devido a néo
colaboragdo para tratamento em ambulatério. Foram realizadas as extracfes dos dentes necessarios, restauragbes com
resina composta nas unidades 11 e 21, raspagens dos calculos sub e supra gengival, bem como aplicagdo tdpica de
fldor. O paciente permaneceu um dia no hospital e apresentou boa recuperacdo. Deve-se ressaltar a importancia de
uma equipe multidisciplinar no acompanhamento de pacientes com SCL, incluindo o cirurgido-dentista contribuindo
para uma melhora da qualidade de vida destes individuos. Os pacientes devem ter acompanhamento periédico com o
dentista, inclusive no caso relatado, serd acompanhado a cada 03 meses, devido ao fato de ser uma patologia rara, de
dificil manejo clinico, para controle e prevencao de alteragdes odontoldgicas importantes.

Palavras-chave: Sindrome de Cornélia de Lange; Anormalidades craniofaciais; Patologia.

Abstract
Cornelia de Lange syndrome (CLS) is a rare genetic disease with an estimated prevalence of 1 in every 30,000 live
births. The main features are distinct craniofacial disorders, abnormalities in the upper and lower limbs and
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intellectual deficit, varying between patients, being the main clinical diagnosis. The aim of the paper is to report a
case of a patient with a dental impairment SCL. A 31-year-old male patient with a genetic diagnosis performed at the
age of 3 years presented macrodontia, agenesis of upper lateral incisors, impacted teeth, crowding, protrusion of
anterior teeth, caries, mandibular micrognathia, anterior open bite, posterior crossbite, palate ogival, periodontal
disease and fissured tongue, therefore, he was submitted to dental treatment, under general anesthesia, due to non-
collaboration for outpatient treatment. They were performed as tip extractions, restorations with compaosite resin in
units 11 and 21, scaling of sub and supra gingival calculi, as well as topical application of fluoride. The patient
remained in the hospital for a day and made a good recovery. The importance of a multidisciplinary team in
monitoring patients with SCL, including dentists, should be highlighted, contributing to an improvement in the quality
of life of these clients. Patients must have periodic follow-up with the dentist, including in the case reported, will be
monitored every 03 months, due to the fact that it is a rare pathology, difficult to manage clinically, for the control
and prevention of important dental changes.

Keywords: Cornelia de Lange syndrome; Craniofacial abnormalities; Pathology.

Resumen

El sindrome de Cornelia de Lange (CLS) es una enfermedad genética rara con una prevalencia estimada de 1 de cada
30.000 nacidos vivos. Las principales caracteristicas son los distintos trastornos craneofaciales, anomalias en
miembros superiores e inferiores y déficit intelectual, que varia entre pacientes, siendo el diagnéstico principalmente
clinico. El objetivo de este trabajo es reportar el caso de un paciente con SCL que presenta deterioro dentario.
Paciente masculino de 31 afios con diagnéstico genético realizado a la edad de 3 afios que presentd macrodoncia,
agenesia de incisivos laterales superiores, dientes impactados, apifiamiento, protrusion de dientes anteriores, caries,
micrognatia mandibular, mordida abierta anterior, mordida cruzada posterior, paladar ojival, enfermedad periodontal
y fisura de lengua, por lo que fue sometido a tratamiento odontoldgico, bajo anestesia general, por no colaboracion
para tratamiento ambulatorio. Se realizd extraccion de los dientes necesarios, restauraciones con resina compuesta en
las unidades 11y 21, raspado de los célculos sub y supragingivales, asi como la aplicacion tépica de fldor. El paciente
permanecié en el hospital durante un dia y se recuperé bien. Cabe destacar la importancia de un equipo
multidisciplinar en el seguimiento de los pacientes con LCP, incluidos los odontdlogos, contribuyendo a mejorar la
calidad de vida de estos individuos. Los pacientes deben tener un seguimiento periddico con el dentista, incluso en el
caso reportado, seran monitoreados cada 03 meses, debido a que es una patologia rara, de dificil manejo clinico, para
el control y prevencién de alteraciones dentales importantes.

Palabras clave: Sindrome de Cornelia de Lange; Anomalias craneofaciales; Patologia.

1. Introducéo

A Sindrome de Cornelia de Lange (SCL) ou Sindrome de Brachmann de Lange, é uma doenga genética e rara,
considerada um distarbio descrito por desordens craniofaciais distintas, déficit intelectual e anormalidades nos membros
superiores e inferiores com prevaléncia estimada de 1 a cada 30.000 mil nascidos vivos. (Wierzba et al., 2015; Barisic, Tokic,
Loane, 2008). Devem ser realizados testes genéticos e uma criteriosa avaliagéo clinica para que possa se confirmar a sindrome
(Bergeron, Chang, Ishman, 2019). E imprescindivel que seja realizado um diagndstico precoce da SCL para que o paciente
apresente uma melhora na qualidade de vida e reduza sintomas como convulsdes e alteragdes articulares (Deardorff, Noon &
Krantz, 2016; Kline et al., 2007).

A SCL é uma Sindrome de heranga autossdmica dominante congénita com penetrancia incompleta e ndo associada ao
X em sua maioria. Uma de suas diversas caracteristicas sdo diversas malformac6es, atraso no desenvolvimento neurolégico e
retardo de crescimento (Taquar et al., 2018; Toker et al., 2009). E um distirbio geneticamente heterogéneo, apresentando
ampla variabilidade fenotipica de leve a grave e com diferentes graus de anormalidades faciais e dos membros. Até o
momento, sabe-se que existem variantes patogénicas em pelo menos 15 genes e que essas causam SCL (AOI et al., 2019).

Portadores da Sindrome devem ser acompanhados por uma equipe multidisciplinar, uma vez que, é uma doenca que
acomete e se manifesta em diversos sistemas. Como manifestacBes sistémicas podemos observar desordens otoldgicas,
infecciosas, cranio faciais, gastrointestinais, alteracBes na fala, vias aéreas, desordens do sono e altera¢cdes bucais. Além disso,
0 comportamento psicolégico é um importante fator e deve ser avaliado, pois pacientes com a sindrome possuem

caracteristicas de autismo e comportamento auto prejudicial (Cornelia de Lange Foundation, 2018).
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Caracteristicas como microcefalia, micrognatia, micromelia, aspectos faciais distintos, restricdo de crescimento, atraso
psicomotor, deficiéncia intelectual e malformacfes dos membros superiores, anomalias de desenvolvimento das médos e pés,
hirsutismo, crescimento excessivo de cabelos, sobrancelhas grossas, synophrys (crescimento de sobrancelhas na linha média
para formar uma grande sobrancelha confluente), cilios longos, estrabismo, nariz pequeno com narinas antevertidas, filtro
longo, boca abaixada, mamilos e umbigos hipoplésicos e contratura em flexdo dos cotovelos sdo mais comuns de serem vistas
nos individuos com a sindrome (Kinjo et al., 2019; Toker et al., 2009).

Além dessas caracteristicas, também podemos observar disfuncBes gastroesofagicas, cardiacas, oftalmoldgicas,
anomalias geniturinarias, estenose pildrica, hérnia diafragmatica congénita, defeitos nos septos cardiacos, perda auditiva e
tendéncias a autoagressdo também ocorrem com frequéncia (Franca et al., 2009). Os comportamentos agressivos aumentam
com a chegada da puberdade e em meninas sdo acentuados durante o periodo menstrual (Wierzba et al., 2015). Embora essas
alteracBes estejam entre as mais comuns descritas entre os relatos de caso publicados na literatura, informag@es ainda s&o
limitadas sobre a prevaléncia de cada uma. Em relagdo a respeito das alteracfes cranianas, é observado a presen¢a da
microcefalia em alguns casos. Na face é perceptivel a presenga de um nariz pequeno, os olhos apresentam estrabismos, ptose e
nistagmo, as pestanas sdo compridas e enroladas, e em alguns casos apresentam sobrancelhas espessas (Kinjo et al., 2019;
Toker et al., 2009).

As principais manifestacdes orais sdo relatadas na mandibula séo: a macroglossia, sinfise proeminente, macrognatia e
esporas no angulo anterior da mandibula. Em relagdo aos dentes, temos anadontia parcial, microdontia e atraso na erupgao dos
dentes. E pode-se encontrar ainda, fenda palatina, palato alto arqueado, caracteristica de boca de peixe e perturbagdo na funcéo
nasofarigenal (Toker et al., 2009).

E perceptivel a importancia do dentista no que diz respeito ao diagnostico dessa sindrome, ou seja, cada profissional
especializado em determinada area é fundamental para fechar um diagndstico final. Em casos classicos, raramente ha
dificuldade em fazer o diagndstico, mas em casos levemente afetados, pode ser dificil ter certeza sobre o diagnéstico. Além
disso, sé esse profissional ira saber realizar os manejos no tratamento de anomalias orais e em alguns casos cranianas também
(Carbd et al., 2007).

O objetivo desse trabalho é demonstrar a necessidade de uma equipe multidisciplinar para atender pacientes com essa
sindrome, visto que, a Sindrome de Cornélia de Lange é uma doenca multissistémica que envolve retardo no crescimento,
atraso no desenvolvimento neurologico e malformacfes congénitas. As diversas alteragdes necessitam de profissionais
especializados em &reas especificas de atuacdo, como por exemplo o Cirurgido Dentista com relacdo a manifestagdes cranianas

e orais.

2. Metodologia
O estudo em questao foi realizado com base na pesquisa de artigos cientificos da literatura atual indexados nos bancos
de dados PubMed, Scielo e Lilacs. Um total de x estudos cientificos foram utilizados em associagdo ao relato de caso em

descricéo.

3. Relato de Caso

Paciente do sexo masculino, 31 anos, atendido na Unidade Odontoldgica para Pacientes Especiais (UDOPE) do
Hospital Universitario (HU) de Aracaju-se e encaminhado pela Unidade Basica de Salde para realizacdo de tratamento
cirtrgico odontol6gico por ndo cooperar com o atendimento ambulatorial. Sua mée relatou que quando ele tinha 3 anos de
idade foi encaminhado por um pediatra ao neurologista devido & "Atraso mental”, onde foi diagnosticado com Sindrome de

Cornelia de Lange. Durante o atendimento, o paciente ficou muito feliz, mas ndo consentiu em fazer um exame clinico
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detalhado, apenas concordou em sentar-se na cadeira odontologica. Apesar da falta de comunicacao verbal e dificuldade de
compreensdo, ndo era agressivo.

Observa-se, a partir do exame extraoral algumas modificagdes na normalidade. S&o elas: prognatismo maxilar e
dentario superior, base do cranio achatada, assimetria facial, sobrancelhas espessas, implantacéo baixa das orelhas e cabelos,
hipertelorismo, malformacfes dos membros superiores, microftalmia, anomalias de desenvolvimento das méos e pés,

contratura em flexdo dos cotovelos, micromelia e hirsutismo (Figura 1).

Figura 1: Extra Oral: Aspectos gerais membros e face.

Fonte: Caso clinico pesquisado.
Em relacdo ao exame clinico intraoral, foram percebidas as seguintes alteracGes: caries multiplas, macrodontia, dentes
impactados, agenesia de incisivos laterais superiores, apinhamento, palato ogival, protrusdo dos dentes anteriores, lingua
fissurada, micrognatia mandibular, mordida aberta anterior, mordida cruzada posterior e doenca periodontal com presenca de

biofilme e célculos generalizados (Figura 2).

Figura 2: Aspecto clinico inicial intrabucal.

Fonte: Caso clinico pesquisado.

A radiografia panoramica (Figura 3) foi realizada para confirmacdo de diagnéstico odontoldgico e planejamento cirdrgico.
Devido ao quadro agitado do paciente, a radiografia ndo atendeu aos padrfes de qualidade, porém, pode-se diagnosticar

apinhamento dental severo, doenca periodontal generalizada, diversas unidades mal posicionadas e multiplos dentes cariados.
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Figura 3: Radiografia panoramica.

Fonte: Caso clinico pesquisado.

Assim, o tratamento do paciente foi realizado em ambiente hospitalar sob anestesia geral, devido ao seu
comportamento ndo permissivo no consultério odontoldgico, além da necessidade de varios procedimentos clinicos. Foram
realizadas, ap0s a intubacdo nasotraqueal, as extragdes dentarias das unidades necessarias, restauraces com resina composta
nas unidades 11 e 21, raspagem supragengival e subgengival de célculos, como também aplicacdo topica de fllor. Para a
sutura, foram usados fios reabsorviveis por conta da falta de cooperacdo do paciente, auxiliando em um prognoéstico e bem-
estar positivos. O paciente permaneceu internado por 01 dia, sem complicagdes e queixas (Figura 4).

Figura 4: Pds cirurgico imediato das extragfes dentarias e nimero de dentes extraidos.

Fonte: Caso clinico pesquisado.
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Figura 5: Avaliacdo pds-operat6ria. Paciente ndo cooperando com a avaliagao.

Fonte: Caso clinico pesquisado.

O paciente foi acompanhado e ndo houve complicagdes no pés-operatério. Ele nao colaborou e ndo conseguiu realizar
exames intraorais adequados no 07° dia de pos-operatorio (Figura 5). Permanece em acompanhamento ambulatorial, sem

queixas, e retorna uma vez a cada 03 meses.

4. Discusséo

A SCL é considerada uma doenca rara e com etiologia desconhecida que, apesar dos diversos nlimeros de casos e
pesquisas ja descritos na literatura, o seu diagnostico ainda é baseado puramente nas caracteristicas clinicas. E comum que 0s
individuos que apresentam essa sindrome exibam estatura pequena proporcional, atraso no desenvolvimento, caracteristicas
faciais especificas, malformagdes importantes e anormalidades comportamentais (Kline et al., 2007). Assim como, algumas
alteragcBes como deficiéncia esquelética, que contribui para o aparecimento de mandibula hipoplésica, braquicefalia e fenda
palatina. Além disso, outras alteracdes que podem estar presentes sdo o retardo mental, problemas oculares e epilepsia.

O atraso no desenvolvimento neuroldgico é uma caracteristica bem frequente dos portadores da SCL e as
anormalidades envolvem microcefalia, atraso psicomotor, deficiéncia intelectual, comportamento hiperativo, autismo e
disturbios auditivos neurossensoriais. Aos 3 anos de idade o paciente do caso relatado foi encaminhado para avaliacdo
neurolégica devido atraso de desenvolvimento neurolégico e déficit cognitivo, aspectos fenotipicos bem comuns da SCL,
segundo a literatura abordada. Apesar dessas caracteristicas clinicas tipicas, o paciente ndo pode ser diagnosticado quanto ao
nivel de severidade devido a variabilidade clinica da sindrome. O reconhecimento dos tipos é definido pelo grau de
malformagdes dos membros e da face em que, a forma grave classica é denominada tipo | e a forma leve tipo Il (Montes;
Saldarriaga; Isaza, 2006).

Quanto ao aspecto intraoral, o paciente apresenta diversas manifestagbes como a presenca de céarie, doenca
periodontal, confirmada pelo exame de imagem. Deformidade dento facial, lingua fissurada, macrodontia, agenesia e palato
ogival também foram observados. Segundo a literatura atual, essas caracteristicas sao bem prevalentes nos portadores da SCL,
sendo assim, é possivel corroborar o caso relatado com as evidéncias descritas na atualidade. Além disso, é possivel haver falta
de colaboracdo do paciente durante o tratamento odontolégico, uma vez que, os portadores da sindrome desenvolvem uma
dificuldade de entendimento e compreensdo, sendo assim, muitas vezes & necessario realizar o atendimento em ambiente

hospitalar, sob anestesia geral. No caso relatado, o paciente consentiu em sentar-se na cadeira odontoldgica, apesar da auséncia
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de comunicacdo verbal e dificuldade de compreensdo, entretanto sem comportamento agressivo. Ainda assim, optou-se por
realizar o tratamento sob anestesia geral devido a grande quantidade de procedimento clinicos necessarios.

O atendimento de cada paciente deve ser individualizado, uma vez que, a conduta de tratamento depende da
necessidade odontoldgica e do comportamento ambulatorial de cada paciente. Para adequada manipulacéo oral é indispensavel
que o paciente seja colaborativo, sendo assim, é muito comum o atendimento dos individuos portadores da SCL em ambito
cirtrgico, ja que, alteracbes comportamentais sdo muito comuns nessa sindrome (Moschini; Ambrosini; SOFI, 2000). Além do
atendimento cirdrgico do paciente desse caso, foi recomendado avaliacdo a cada trés meses, com uso de fllor em cada
consulta, além da escovacao trés vezes ao dia com 1100 ppm de pasta de fluoreto de sédio. Essa mesma abordagem é descrita
na literatura.

A SCL apresenta alguns achados comuns como anomalias enddcrinas, gastrointestinais, cardiovasculares e
respiratorias, sendo assim, é fundamento que o paciente portador disponha de aten¢do multiprofissional (Mora-bautista et al,
2017). Umas das complicacdes dessa sindrome € a dificuldade de alimentacdo e o refluxo gastresofagico, os quais podem
provocar caries, doencas gengivais, microdontia e erosdo. Apesar dessas caracteristicas serem frequentes nos pacientes que
apresentam a sindrome, o paciente desse relato ndo descreveu alteracGes gastricas ou erosfes dentarias (Maia, 2008). As lesGes
cariosas presentes sdo oriundas da alimentacdo pastosa, essa, decorrente da dificuldade de alimentagdo. Além disso, estudos
apontam que o déficit intelectual dificulta a manutencdo da higiene oral, o que aumenta o fator de risco para o
desenvolvimento da doenga carie. E importante prevenir e preservar a satide bucal, em buscar de evitar a ocorréncia dessas
lesbes, além de aumentar a qualidade de vida e conforto do paciente.

Apesar do déficit cognitivo, dificuldade de fala, de compreensdo e de aprendizado, esses pacientes ndo necessitam da
administracdo de medicamentos, apenas de acompanhamento neuroldgico para controle de comportamento. Ndo é comum o
paciente manifestar dificuldade de locomocao, entretanto, em alguns casos pode ser possivel realizar a reabilitacdo por meio de
préteses, apesar de existir uma grande dificuldade de aceitacdo por parte dos pacientes (Wierzba et al., 2015; Mikotajewska,
2013). O paciente relatado ndo passou pelo processo de reabilitacdo, apesar de apresentar os membros superiores atrésicos e

dismérficos, o que, contrapde a literatura atual.

5. Concluséo

A Sindrome de Cornélia de Lange € uma patologia rara, que apresenta alteracdes odontolégicas importantes e dificil
manejo clinico. O tratamento se baseia nas resolucdes dos problemas bucais, em geral, no ambiente hospitalar, ja que a
cooperacgdo dos pacientes nessa sindrome € em sua maioria ruim, devido ao comprometimento cognitivo importante. Uma
equipe multidisciplinar deve acompanhar os pacientes com SCL, incluindo o cirurgido-dentista. Os pais também precisam de
um atendimento multiprofissional, em especial o psicoldgico, devido ao grande estresse que os cuidados com essa crianga
podem causar.

Diante do que foi abordado, como sugestdo para trabalhos futuros, citam-se conduzir estudos que facilitem o manejo
clinico dos pacientes acometidos com a Sindrome de Cornélia de Lange, além de desenvolver métodos que permitam um
diagnostico rapido da Sindrome, pois, quanto antes diagnosticada, mais facil sera fazer a prevencdo de doengas periodontais e

carie, além de tratar precocemente as manifestacdes bucais tipicas da patologia.
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