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RESUMO

A sindrome de cornélia de lange é uma doenca genética rara com uma
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. O diagndstico é principalmente clinico. O presente artigo € um relato
de caso de um paciente com a sindrome de cornélia de Lange e com
comprometimento odontolégico. O paciente do género masculino, 31 anos com
diagnéstico realizado aos 3 anos de idade foi submetido a tratamento dentario,
sob anestesia geral, pois ndo apresentou comportamento colaborativo. Foram
realizadas as extracdes das unidades dentarias necessarias, restauracfes com
resina composta nas unidades 11 e 21, raspagens dos calculos sub e supra
gengival, bem como aplicacdo topica de flior. O paciente permaneceu um dia no
hospital e apresentou boa recuperacdo. Esse paciente deve ter
acompanhamento periédico com o dentista, além de uma equipe
multiprofissional, devido aos multiplos problemas de saude que a sindrome
causa.

PALAVRAS-CHAVE

Sindrome de Lange. Assisténcia odontologica

ABSTRACT

Lange corneal syndrome is a rare genetic disease with an estimated prevalence
of 1 per 30,000 live births. The main characteristics are distinct craniofacial
disorders, upper and lower limb abnormalities and intellectual deficit, varying
among the carriers. The diagnosis is mainly clinical. The present article is a case
report of a patient with Lange's corneal syndrome and dental involvement. The
31-year-old male patient diagnosed at 3 years of age underwent dental treatment
under general anesthesia because he did not show collaborative behavior.
Extractions of the necessary dental units were performed, restorations with
composite resin in units 11 and 21, sub and supra gingival stone scraping, as well
as topical fluoride application. The patient spent one day in the hospital and had
a good recovery. This patient should have regular follow-up with the dentist, as
well as a multidisciplinary team, due to the multiple health problems that the
syndrome causes.

KEYWORDS
De Lange Syndrome. Dental care



1 INTRODUCAO

A sindrome de Cornelia de Lange (SCL), também conhecida como Sindrome de
Brachmann de Lange é uma doenca genética rara. E um distarbio caracterizado
por desordens craniofaciais distintas, anormalidades nos membros superiores e
inferiores e déficit intelectual com prevaléncia estimada de 1 a cada 30.000 mil
nascidos vivos (WIERZBA et al., 2015; OPITZ, 1985; BARISIC, TOKIC, LOANE,
2008). A avaliacéo clinica minuciosa e testes genéticos devem ser realizados
para confirmagdo desta sindrome. (KLINE, BARR JACKSON, 1993;
BERGERON, CHANG, ISHMAN, 2019). O diagnéstico precoce da SCL é
indispensavel para melhora da qualidade de vida e de alguns sintomas como
convulsdes e alteracBes articulares (DEARDORFF, NOON & KRANTZ, 2016;
KLINE et al., 2007).

A doenca se manifesta em multiplos sistemas, e 0s pacientes portadores devem
ser tratados por uma equipe multidisciplinar. As manifestacfes sistémicas
podem ser divididas em: otoldgicas, infecciosas, cranio faciais, gastrointestinais,
alteracdes na fala, vias aéreas, desordens do sono e alteragdes bucais. Além
disso, o comportamento psicologico deve ser avaliado, pois pacientes com SCL
possuem caracteristicas de autismo e comportamento auto prejudicial (Cornelia
de Lange Foundation, 2018).

Embora essas alteragbes estejam entre as mais comuns descritas entre 0s
relatos de caso publicados na literatura, informacdes ainda séo limitadas sobre
a prevaléncia de cada uma (BERGERON, CHANG, ISHMAN, 2019). Devido a
complexidade desse disturbio, novas publicagfes atualizadas sdo necessarias
para melhor manejo clinico nestes pacientes. O presente artigo objetiva
apresentar um caso clinico, em um adulto com SCL, destacando suas
caracteristicas clinicas (gerais e bucais) e sisttmicas, bem como seu tratamento
das desordens bucais e realizar uma revisao de literatura atualizada, mostrando
a o papel do cirurgido dentista na terapéutica multidisciplinar e trazendo desta

forma qualidade de vida ao paciente.



2 REVISAO DE LITERATURA

A SCL foi relatada pela primeira vez por Vrolik em 1849 e Brachmann em 1916,
seguida pela pediatra e neuropatologista Cornelia de Lange em 1933, na cidade
de Amsterdd, o qual a sindrome € denominada (ELIASON, MELZER,
GALLAGHER, 2017; KINJO et al., 2019). Possui uma estimativa de prevaléncia
entre 1,6 e 2,2 por 100 mil nascimentos (BERGERON; CHANG; ISHMAN, 2019),
porém ha duvidas quanto a esse valor, devido a possivelmente haver casos com
diagndstico incorreto (MIKOLAJEWSKA, 2013).

E uma sindrome congénita de heranca autossémica dominante com penetrancia
incompleta e menos frequentemente associada ao X, ela causa diversas
malformacdes, retardo de crescimento e atraso no desenvolvimento neurolégico
(TAQUAR et al., 2018; TOKER et al., 2009). E um disttrbio 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 variantes patogénicas em pelo menos 15 genes causam SCL (AOl et al.,
2019).

E clinicamente variavel, caracterizado principalmente por microcefalia, aspectos
faciais distintos, restricdo de crescimento, atraso psicomotor, deficiéncia
intelectual e malformacdes dos membros superiores, anomalias de
desenvolvimento das maos 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, micrognatia, boca abaixada,
mamilos e umbigos hipoplasicos, contratura em flexdo dos cotovelos, micromelia
(KINJO et al., 2019; TOKER et al., 2009).

Também podem estar presentes nessa patologia disfuncdo gastroesofagicas,
cardiacas, oftalmolégicas e anomalias geniturinarias. Estenose pilorica, hérnia
diafragmatica congénita, defeitos nos septos cardiacos, perda auditiva e
tendéncias auto-agressdo também ocorrem com frequéncia (FRANCA et al.,
2009). Comportamentos agressivos tendem a aumentar na puberdade e em



meninas sao acentuados durante o periodo menstrual (WIERZBA et al., 2015).
A variabilidade clinica dessa sindrome permite o reconhecimento das diferentes
formas pelo grau de malformacdes dos membros: a forma grave classica tipo | e
a forma leve tipo Il, que ocorrem em 20% dos casos e podem permanecer
irreconheciveis até a idade adulta (SANTANA HERNANDEZ, TAMAYO CHANG,
PUPO ZALAZAR, 2015).

Os pacientes podem apresentar um comportamento hiperativo, autismo e
distarbios auditivos neurossensoriais. O curso da sindrome é geralmente
marcado por hipertonia inicial, choro fraco e problemas comportamentais, com
acentuada deficiéncia mental. Nos casos classicos, raramente ha dificuldade em
fazer a diagndstico, mas em casos levemente afetados, pode ser dificil (TOKER
et al., 2009).

As anormalidades do palato e dos dentes sdo manifestacdes bucais bem
reconhecidas na SCL (BERGERON; CHANG; ISHMAN, 2019). Algumas
alteracdes faciais e dentarias relatadas incluem atraso na erupcdo dentaria,
espacamento e macro ou microdontia, anodontia, micrognatia (TOKER et al.,
2009). Os pacientes também apresentam caries recorrentes, anormalidades do
palato, com a fenda palatina e palato arqueado alto, macrostomia, fissuras na
lingua, dentes ndo rompidos, dentes em posi¢cdes ectopicas, erupcao tardia,
labios finos e virados para baixo, dentes espacados, persisténcia dos dentes
deciduos, mordida amplamente aberta, areas hipomineralizadas nas superficies
dos molares, protuberancia maxilar anterior, insuficiéncia velofaringea sem

fissura e atrito oclusal.

A alta prevaléncia de doencas dentarias nesta populacdo pode ser explicada
pela alta frequéncia de refluxo gastroesofagico nesses pacientes, um fator de
risco conhecido para doenca do esmalte. Além disso, a deficiéncia intelectual
com prejuizo na capacidade de realizar atividades da vida diaria, incluindo a
manutencdo da higiene dental, pode contribuir para este fendmeno
(BERGERON CHANG, ISHMAN, 2019; FRANCA et al., 2009).
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Anormalidade do palato resulta em comprometimento da fala, degluticdo, e
respiracao, tornando a identificacéo e a correcao criticas. Além disso, alteracdes
palatais podem impactar negativamente a capacidade de intubar um paciente.
Enquanto que fendas palatinas séo tipicamente 6bvias ao nascimento, o palato
profundo, devido a micrognatia, pode ndo ser tdo obvio e essa deformidade pode
resultar em estreitamento das vias aéreas e causar disturbios respiratérios
obstrutivos do sono, bem como disturbios da fala e degluticio (BERGERON,
CHANG, ISHMAN, 2019).

Ao tratar um paciente com uma sindrome polimalformativa, como a SCL, todas
as precaucdes devem ser maximizadas para garantir que qualquer patologia
sistemética adicional seja descartada ou detectada. E necessario solicitar
consultas de varios especialistas para avaliar estado cardiopulmonar, hepatico,
renal ou hematolégico (CARBO et al., 2007).

A colaboracdo do paciente € indispensavel, considerando a manipulacdo via
oral, sendo necessario em alguns casos, 0 tratamento odontolégico sob
anestesia geral. E essencial que o paciente seja submetido a servigos
odontoldgicos preventivos, adaptaces na realizacdo de higiene bucal
individualizada envolvendo sempre a familia e os cuidadores no cuidado com a
saude bucal. Revisdes preventivas a partir da infancia e em coordena¢do com o
pediatra sdo necessarias. Revisfes de rotina a cada seis meses facilita na
deteccéo de patologias e fortalece os cuidados da satide bucal em casa (CARBO
et al., 2007).

E sugerido o acompanhamento multisciplinar para esses pacientes, com
especialistas em pediatria, endocrinologia, otorrinolaringologia,
gastroenterologia, urologia, odontologia, neuropediatria, genética, fisioterapia,
ortopedia e um especialista em neuro-reabilitacdo. Dependendo da
complexidade, outras especialidades médicas podem ser necessarias, bem
como enfermagem, psicologia e assisténcia social (MORA-BAUTISTA,
MENDOZA-ROJAS, CONTRERAS-GARCIA, 2017). Para otimizar os resultados

da terapia, € importante o diagndstico precoce com imediatos programas de
intervencao terapéutica e de desenvolvimento (MIKOLAJEWSKA, 2013).
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3 RELATO DE CASO CLINICO

Paciente de 31 anos, género masculino, compareceu na Unidade Odontologica
para pacientes especiais (UDOPE), no Hospital Universitario (HU) no municipio
de Aracaju (Sergipe), encaminhado pela unidade basica de saude para
tratamento odontoldgico cirtrgico, pois 0 mesmo néo colabora com atendimento
ambulatorial. M&e refere que aos 3 anos de idade foi encaminhado pela pediatra
ao neurologista devido a “lentiddo mental”’, no qual foi diagnosticado com a
Sindrome de Cornelia de Lange. Durante o atendimento, o paciente se mostrou
bem alegre, porém nao permitia exame clinico detalhado, apenas consentiu
sentar-se na cadeira odontologica, apesar da ndo comunicacdo verbal e

dificuldade de compreenséo, porém sem agressividade.

Ao exame extra oral foi possivel notar alteracbes de normalidade como,
assimetria facial, prognatismo maxilar e dentério superior, implantacao baixa das
orelhas e dos cabelos, base do cranio achatada, hipertelorismo, sobrancelhas
espessas, microftalmia, malformag¢des dos membros superiores, anomalias de
desenvolvimento das méos e pés, hirsutismo, contratura em flexao dos cotovelos

e micromelia (Figura 1).

Figura 1. Extra Oral: Aspectos gerais membros e face.
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No exame clinico intra oral, foi observado, 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 com presenca de célculo

generalizado e lingua fissurada (Figura 2).

Figura 2: Aspecto clinico inicial intrabucal

—

Fonte: Caso clinico pesqisado

Foi realizada radiografia panoramica, (Figura 3) para diagndstico e planejamento
cirtrgico. Devido ao quadro agitado do paciente, a radiografia ndo estava dentro
dos padrdes de qualidade, entretanto foi possivel diagnosticar apinhamento
dental severo, mal posicionamento de diversas unidades, doenca periodontal

generalizada e multiplos dentes cariados.

Figura 3: Radiografia panoramica.

Fonte: Caso clinico pesquisado
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Em se tratando de um paciente com comportamento negativo ndo permissivo,
no consultorio odontolégico e a necessidade de multiplos procedimentos
clinicos, o tratamento do paciente foi realizado em ambiente hospitalar, sob
anestesia geral. Apés a intubacdo nasotraqueal, foram realizadas as extracfes
das unidades dentarias necessarias, restauracfées com resina composta nas
unidades 11 e 21, raspagens dos calculos sub e supra gengival, bem como
aplicacéo topica de fluor. Fios reabsorviveis foram utilizados na sutura, devido a
falta de cooperacdo, visando um melhor progndéstico e bem-estar. Paciente
permaneceu em internacdo por 01 dia, sem queixas e sem complicacfes
(Figuras 4 e 5).

Figura 4: PGOs cirargico imediato das extracdes dentarias e numero de
dentes extraidos.

Fonte: Caso clinico pesquisado
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Figura 5: Aspecto clinico ap0s restauracdo nas unidades 11 e 21.

S
" aandte r
&

Fonte: Caso clinico psquisado

Foi realizado acompanhamento do paciente, o qual ndo apresentou nenhuma
complicacdo pds-operatoria. Paciente manteve comportamento nao
colaborativo, e 0 exame intra oral adequado no pds-operatorio de 07 dias néo
pode ser realizado (Figura 6). Permanece em acompanhamento ambulatorial

sem queixas, com retornos a cada 03 meses.

Figura 6: Avaliacdo poOs-operatoria. Paciente ndo cooperando com a
avaliacao.

Fonte: Caso clinico pesquisado
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4 DISCUSSAO

A sindrome de Cornelia de Lange (SCL) € uma sindrome de malformacéo
multipla bem descrita, tipicamente envolvendo estatura pequena proporcional,
atraso no desenvolvimento, caracteristicas faciais especificas, malformacdes
importantes e anormalidades comportamentais (KLINE et al., 2007). Mesmo com
0 crescente numero de casos publicados e as extensivas pesquisas efetuadas,
o diagnéstico da SCL ainda é puramente clinico (JUSTE; MOLINA; URIOL,
2009).

O caso relatado apresenta as caracteristicas comuns da SCL, apesar do
paciente ter sido encaminhado ao neurologista aos trés anos de idade devido
apenas ao atraso de desenvolvimento. Ele apresentava déficit cognitivo, os
membros superiores com deformacfes e outras caracteristicas fenotipicas
tipicas da sindrome, o que ndo determinou um diagndstico ao nascimento. No
presente caso ndo pode se determinar a classificagdo da severidade da
sindrome (forma classica ou tipo | que é mais severa ou tipo Il, que é mais
branda) (MONTES; SALDARRIAGA; ISAZA, 2006). Essa sindrome &
ligeiramente mais frequente no sexo feminino (Proporcédo 1,3:1), assim o0 caso

descrito ndo corrobora com a literatura (LEITE et al., 2011).

Existem relatos descritos sobre alteracdes bucais consideraveis nos pacientes
de SCL (CARBO, 2007). O paciente relatado apresentava um comprometimento
odontoldgico bem significativo, com a presenca de deformidade dentofacial,
multiplas céaries dentarias e doenca periodontal. Em relagcdo ao
comprometimento cognitivo, paciente do presente relato, assim como relatado
na literatura (PARISI; DI FILIPPO; ROCCELLA, 2015), apresentava alteracdes
de comportamento significativas (ndo comunicagao verbal e dificuldade de
compreensao, sem agressividade) e nao colaborou com o tratamento
odontologico em ambiente ambulatorial, assim foi submetido a anestesia geral
para realizacdo dos procedimentos necessarios. A colaboracdo do paciente &
indispensavel para melhor resultado, considerando necessidades de
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manipulacdes orais invasivas (extracdes dentarias) (MOSCHINI; AMBROSINI;
SOFI, 2000).

A melhor conduta de tratamento depende das necessidades odontoldgicas de
cada caso. Vigueras e Matas (2019) relataram caso de paciente com SCL, com
multiplos problemas odontolégicos e dentre deles, diversas caries. Além da
intervencado clinica, recomendou-se 0 seguinte plano preventivo: consultas a
cada trés meses, com uso de fllor a cada revisdo e em casa escovacgao trés
vezes ao dia com 1100 ppm de pasta de fluoreto de sédio, mesmo protocolo

utilizado para controle do paciente do caso relatado.

Uma das complicagbes subestimada nesta sindrome é a dificuldade de
alimentacdo, frequentemente secundaria a refluxo gastroesofagico. Este pode
provocar problemas dentarios como, caries, doencas gengivais, microdontia e
erosdo dentaria (MAIA, 2008). Contudo o paciente exposto, ndo descreveu
alteracdes gastricas, nem erosdes dentarias, apesar do alto indice de cérie
ocasionado pela alimentacdo mais pastosa. Dentes com macrodontia foram
detectados no paciente, o que pode ndo ser verdadeira devido a grande
micrognatia maxilar. Os problemas dentarios também podem contribuir para
dificuldades alimentares, por isso a necessidade de cada vez maior da
preservacao da saude bucal, prevencéo e correcao desses problemas (KLINE et

al., 2018).

Além das caracteristicas relatadas no paciente, outros achados sdo comuns
nesses pacientes com SCL, como por exemplo, problema cardiovascular,
respiratério, geniturinario, neurolégico, enddécrino, auditivo, refluxo
gastrointestinal e comportamental, necessitando de um acompanhamento
multiprofissional (MORA-BAUTISTA et al, 2017). Apesar de défict cognitivo
evidente, com dificuldade de comunicacao (nao fala), compreenséo, dificuldade
de aprendizagem, paciente ndo utiliza medicagdo, apenas acompanhemento

neuroldgico anual.
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N&o ha um programa de reabilitacdo Unico e ideal para esses pacientes, no
entanto, a maioria das criancas com SCL consegue caminhar. Nas criangas que
apresentam defeitos nos membros, as préteses ndo parecem benéficas e os
pacientes ndo toleram uséa-las. Paciente relatado, apesar dos membros
superiores atrésicos e dismorficos, ndo era acompanhado pela ortopedia,
discordando com os relatos da literatura (WIERZBA et al., 2015;
MIKOLAJEWSKA, 2013).

5 CONSIDERACOES FINAIS

A SCL é uma patologia rara, de dificil manejo clinico, incluindo neste quadro,
alteracdes odontolégicas importantes. O tratamento se baseia nas resolucdes
dos problemas bucais, em geral, no ambiente hospitalar, jA que a cooperacao
dos pacientes nesta sindrome € em sua maioria ruim, devido ao
comprometimento cognitivo importante. Uma equipe multidisciplinar deve
acompanhar os pacientes com SCL, incluindo o cirurgido-dentista para a
melhora da qualidade de vida deles. Os pais também precisam de um
atendimento multiprofissional, em especial o psicoldgico, devido ao grande

estresse que os cuidados com essa crianca podem causar.
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ANEXO 1

TERMO DE CONSENTIMENTO PARA USO DE IMAGEM
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Eu, Josefa Menezes dos Santos, portador do C.I n® 304550, fago uso deste
bastante documento a fim de garantir o uso das imagens do meu filho Emanuel
Menezes de Andrade (Incapaz) em publicagdes ou em apresentagdes de
carater cientifico, de maneira a contribuir com o desenvolvimento técnico-

cientifico.
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