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LINEE GUIDA INTERNAZIONALI

Research Review
Cornelia de Lange Syndrome: Clinical Review, Diagnostic

and Scoring Systems, and Anticipatory Guidance

Antonie D. Kline,'* Ian D. Krantz,? Annemarie Sommer,* Mark Kliewer,* Laird G. Jackson,>?
David R. FitzPatrick,” Alex V. Levin,” and Angelo Selicorni®

e | OCGIED ) | ATREL,

| TALIANO L OMBARDIA

Regionelombardia
-~

FHaole regronaio per At provanzione, Az sorveghanza, @ dagnos), i ferapa dole
maRIme fare 4i senst gul d.m. 18 maggio 2007, n. 279

La Slndrome Percorse Diagnostice, Terapeulico e Assistenziale (PDTA) relativo a:
dl Corneha’ de Lange CORNELIA DE LANGE SINDROME D!

Anna Cereda e Angelo Selicorni Codice esenzione RN1410
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N CASO DI UREHEN 2

Sindrome di Cornelia de Lange

Sindrome di Brachmann de Lange - Sindrome de Lange - Typus Degenerativus Amsteiodamensis

COMPLICANZE MEDICHE ACUTE LETALI O GRAVI  Veolvolo da malrotazione intestinale
Brantopalmonite ab ingestis
Datacco di retina in grave miopia
Esofago di Barret, adenocarcinema esofageo (molto raro)

MALFORMAZIONI MAGGIORI <5 m 5259 25-50% 50-75% 75-1005 ®
Sistema nervoso centrale

Malformazioni oculan

Palatoschisi

Labioschisi

Mal{ormazione asuricolare

Cardiopatia congenita

Malformazioni renal

Malformazioni genitali {orptorchidssmo)

Maltormazioni arti {estremata superiori)

Malformazicni gastro-intestinali {malrotazicne intestinale)
Malormazioni magaiori scheletriche

COMPLICANZE MEDICHE <5 =
Ipoacusia neurosensoriale
Ipavisions
Epilessia
Disturbe deglutizione
Reflusso gastro-esofageo
Infezioni basse vie seree ricorrenti
Defscit immunitano
Malattia di Perthes
. Miopia
Blefariti ricorrenti
Otite media eHusiva
Sinusiti, poliposi nasale
Patologia odontoiatrica (carie multiple, malocdusismo dentale)

AUXOLOGIA disponibdi curve
di Crescita S fiche
Accrescimento ponderale <3% con tendenza alle sviluppo
di sowrappeso Jobesita in una

Accrescimento staturale 3% nella m aranza dei soggent

Caconferenza cranica <3" nella maggioranzs de soggett)

SVILUPPO PSICO-INTELLETTIVO

Riardo psico-motoniafinteliettivo costante. Nel 20% circa put essere
presente un ritardo lieve

Ritardo del inguaggio costante
Assenza di comunicazione verbale Nteressa da un Quarno a mety
delie persone con CdLS
Protiematiche comportamentali interessano crca la meta
s con CdLS

INFORMAZIONI UTILI

Il paziente pud mostrare un comportamento auta/eters aggressivo in raposta a una sintomatologéa doloross che
non riesce ad esprimere. Il 20% dei pazienti moestra un fenotipo lieve.

httpfvoww.corneliadelary e.0rg
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o ALIMENTAZIONE
PROGNOSTICO
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VALUTAZIONE PERIATRICA.

~ PROBLEM ALM
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VALU FAZIONE SISO A
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NUTRIZIONE C
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ViE FISIOL OGIEEE (Al s AR e it

o SOMMINISTRAZIONE DINUTRIENTINON FISIOLOGICI AT TRAVERSO
VIEINON FISIOL O&GEHEINERRSRICINE AR N FERARE AR TR AVERSO
CATETEREVENOSOHCEREGEINE

" % 10° CONGRESSO NAZIONALE SINDROME DI CORNELIA DE LANGE 2-4 NOVEMBRE 2012 | - %



VALU I AZIONESREIETERIC A

INDICAZIONI ALLA NUTRIZION
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o BAMEBINI CHE NON MANGIANO ABBAS TANZA
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o MALROTAZIONE INTESTINALE

o 5 [ENOSIDELEI OKO AN
DUODENALE

o F IRy

o \Ej% 10" CONGRESSO NAZIONALE SINDROME DI CORNELIA DE LANGE 2-4 NOVEMBRE 2012 | = @@







VALUTAZIONE PERIATRICA.

o ANAMNES

o ESAMIEMATOCHMICI
o EGDS+BIOPSIA

o RADIOLOGIA

s PHMETRIA/IMPEDENZIOMETRIA

o FIBROSCOPIA
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