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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Marfan (SMF) é uma doenca autossdmica dominante do tecido
conjuntivo decorrente de mutagbes no gene da fibrilinal (FBN1), que estd4 localizado no
cromossomo 15. A fibrilina=1 é o principal componente das microfibrilas extracelulares que
desempenham um importante papel na deposicdo da tropoelastina e na formacdo das fibras
elésticas, aém de possuirem uma fungdo de suporte em alguns tecidos. A apresentagdo neonatal €
rara, sendo pouco relatada na literatura nacional. As manifestagdes clinicas sdo graves e
rapidamente progressivas, acometendo principalmente o sistema ocular, esquelético e
cardiovascular. O diagndstico € feito de acordo com as manifestacBes clinicas, exames
complementares e historia familiar, 10% dos diagnésticos podem ser firmados pelo FISH da
regido 20pl12, os demais sdo confirmados pelo seqlienciamento do gene. Objetivos: Relatar um
caso de Sindrome de Marfan na forma neonatal. Métodos: Andlise do prontu&rio médico,
evolucdo didria na UTI neonatal, exames complementares e revisdo de literatura. Resultados:
Relatamos o caso de um recém nascido do sexo masculino internado no primeiro dia de vida na
UTI neonatal com quadro clinico de desconforto respiratério e sifilis congénita. Permaneceu
internado por 19 dias sendo confirmado o diagndstico de Sindrome de Marfan a partir das
caracteristicas clinicas (sopro cardiaco, aracnodactilia, hiperflexibilidade articular,
dolicostenomelia, palato em ogiva) e ecocardiograficas (regurgitacdo mitral e triclaspide).
Conclusdo: A Sindrome de Marfan neonatal € uma doenca rara, muitas vezes sem historico
familiar prévio devido a mutacBes novas, associada a elevadas taxas de mortalidade nos
primeiros anos de vida. O poster ressalta a importancia de conhecer as caracteristicas clinicas
desta sindrome para permitir a suspeita diagndstica precoce e garantir um melhor progndstico
para o paciente.
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