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Resumo: A Sindrome de Marfan € uma doenca heredit&ria do tecido conjuntivo, com transmissdo
autossdomica dominante, decorrente de mutacdes no gene FBN1, responsavel pela codificacdo da
fibrilina-l. Apresenta manifestagdes clinicas multissistémicas, afetando especidmente o0s
sistemas cardiovascular, esquelético e ocular. As complicacBes cardiovasculares, como a
dilatacdo da raiz adrtica e o prolapso da valva mitral, sdo as principais causas de
morbimortalidade. O diagnostico baseia-se nos critérios revisados de Ghent e 0 manejo precoce e
multidisciplinar € essencia parareduzir o risco de eventos graves e melhorar a qualidade de vida
do paciente.Relata-se 0 caso de uma adolescente de 14 anos, com histérico familiar positivo para
Sindrome de Marfan, incluindo pai com diagnéstico confirmado. Apresentava fendtipo
compativel, com estatura elevada (1,788239,m), envergadura aumentada (1,858239,m), relacdo
envergadura/altura >1,05, aracnodactilia, pectus excavatum, hipermobilidade articular, palato
ogival e escoliose toracolombar. Relatava palpitaces, fadiga aos esforcos e dor toracica atipica.
O ecocardiograma evidenciou prolapso da valva mitral e ectasia da raiz adrtica (z-score >2). A
avaliacdo oftalmolégica revelou miopia severa e subluxacdo do cristalino (ectopia lentis).
Radiografia de coluna confirmou escoliose com angulo de Cobb >20°. O diagnostico foi firmado
com base nos critérios revisados de Ghent. A paciente iniciou seguimento multiprofissional com
cardiologia, oftalmologia, ortopedia, fisioterapia, psicologia e genética. Introduziu-se uso de
atenolol 25 mg/dia, com orientacBes sobre restricdo a atividades fisicas intensas e suporte
emocional. A familia recebeu aconselhamento genético.Apds 12 meses de acompanhamento, a
paciente apresentou estabilidade clinica, com manutencdo dos parametros hemodinamicos e
auséncia de progressdo da dilatagdo adrtica. Houve melhora dos sintomas cardiorrespiratérios e
adesdo satisfatOria ao tratamento e as orientagdes da equipe. A paciente demonstrou boa
aceitacdo do diagnostico e adaptacdo ao novo estilo de vida, com apoio psicolégico continuo e
integracdo escolar mantida.O caso destaca a importancia da identificacdo precoce da Sindrome de
Marfan, especialmente em individuos com antecedentes familiares e sinais fenotipicos marcantes.
O uso dos critérios revisados de Ghent foi fundamental para o diagnéstico preciso. O manejo
clinico integrado permitiu intervencdes eficazes, com estabilizacdo do quadro cardiovascular e
melhora da qualidade de vida. Ressalta-se 0 papel da equipe multiprofissional, incluindo o
suporte emocional e a educacdo em sallde, essenciais para 0 seguimento a longo prazo. Este
relato reforca a necessidade de vigilancia continua e cuidados individualizados para adol escentes
com doencas genéticas do tecido conjuntivo.
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