Sd Cornélia de Lange

· Anomalie fréquente 
Symptômes 
· RCIU puis retard de croissance =>mettre sur courbes adaptées 

· Retard mental variable (QI 50-100) et du language 

· Troubles du comportement type autisme

· Surdité 

· Cils longs, sourcils arqués

· Ptose palpébrale

· narines antéversées

· lèvres fines en "V"

· Poilus

· Petites mains et pieds

· Synophris

· Malformations en tous genres

Génétique 
· Mutation retro dans 50% des cas sur gènes de cohésion de la chromatine (cohésines):

· NIPBL sur chr. 5

· SMCIA sur chr. X dans formes légères 

· 1% de récidive dans une même famille 

DD:

· délétion partielle du chr 3

· 5p13

· Sd OH foetale 

Bilan 
· US foetal (malformations)

· Audition des la naissance 

· Se méfier du RGO => risque décès 

Pronostic
· Sévérité très variable

· Espérance de vie très variable selon malformations

