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Resumo: INTRODUCAO:Mutacdes no gene da fibrilina-1 causam a sindrome de Marfan, uma doenca
autossomica dominante do tecido conjuntivo, com alto grau de variabilidade clinica e
manifestacbes nos sistemas musculo-esquelético, ocular e cardiovascular. Acomete 4-6
individuos em 100.000 habitantes. RELATO DE CASO: G.G.B.N, masculino,9 anos, natura e
procedente do crato-CE. Deu entrada no nosso servico com desconforto epigastrio, tonturas e
vomitos. Apresentava facies alongada, hipoplasia malar, caguexia exuberante, extremidades
superiores e inferior finas e alongadas, pectus carinatum, palato em ogiva com dentes apinhados,
hipermobilidade articular, pé plano e teste do polegar positivo. Ao exame: hipocorado,
hipohidratado, desnutrido, taquipnéico, desorientado. Glicemia capilar 450 sendo tratado
conforme protocolo para diabetes mellitus. Apos aventada a hipétese de diabetes mellitus
associada a sindrome de marfan foi realizado ecocardiograma evidenciando insuficiéncia aortica
e mitral leve, radiografia de térax com infiltrado peri-hilar a direita, radiografia de coluna dorso-
lombar: escoliose dorso lombar direita com curva compensatéria, cifose torécica e
supradesnivelamento da cristailiaca direita. ECG: Sem alteracdo. Apds tratamento da pneumonia
comunitaria e compensacdo da cetoacidose diabética o paciente evoluiu bem, sendo prescrito
insulinoterapia domiciliar e betabloqueador para prevenir o remodelamento cardiaco
caracteristico da sindrome de marfan, com posterior encaminhado ao geneticista para realizar
cariétipo. DISCUSSAO: o quadro clinico no adulto com comprometimento multissistemico torna
o diagnostico mais simples, entretanto nas criancas o diagnostico € mais complexo em virtude
das manifestagdes clinicas serem idade dependente. A expectativa de vida tem aumentado
significativamente devido aos beneficios alcancados pela cirurgia cardiovascular e pela terapia
farmacol gica com betablogueadores. CONCLUSAO: O manuseio dos pacientes portadores da
sindrome de marfan requer uma abordagem multidisciplinar, pois € uma doenca de ampla
complexidade, mas que tem apresentado, com diagnostico precoce e tratamento adequado,
resultados consideraveis na sobrevida
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