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Resumo: A Sindrome de Marfan (SMF) é uma doenca genética autossdmica dominante de acometimento
sistémico associada a mutacdo do gene FBN1 no cromossomo 15g21. O comprometimento da
codificacdo da proteina fibrilina afeta o tecido conectivo, propiciando repercussdes
musculoesquel éticas, cardiovasculares e oftalmoldgicas. O diagnéstico é feito a partir da
Nosologia Ghent, que em 2010 instituiu novos critérios. Apresenta baixa prevaléncia, sendo o
diagndstico precoce um dos fatores associados a0 aumento da expectativa de vida. Lactente do
sexo masculino foi hospitalizado aos 5 meses com desconforto respiratério e diagnéstico de
pneumonia. Ao exame fisico, apresentava dolicocefalia, enolftalmia, raiz nasal baixa, retrognatia,
dedos longos, pés planos e clinodactilia em pododéactilos. A ausculta, identificou-se intenso sopro
cardiaco, mais audivel em foco mitral. Ecocardiograma evidenciou displasia de valva mitral,
insuficiéncia mitral moderada e forame oval patente. Ante tal arcabouco, aventou-se Sindrome de
Marfan como principa hipétese diagnostica. O paciente evoluiu com nova descompensacao aos
13 meses, ocasido na qual ecocardiograma explicitou insuficiéncia mitral de grau acentuado,
derrame pericardico laminar, forame oval pérvio, dilatacdo moderada de raiz de aorta e dilatacéo
moderada de ventriculo esquerdo. As manifestagfes cardiovasculares mais comuns da SMF sdo
prolapso de valvula mitral e dilatacdo da aorta ascendente, O paciente apresenta ambas, além de
acentuada insuficiéncia mitral. Apesar da SMF ndo estar associada a maior suscetibilidade a
infecgdes, quadros infecciosos podem ser responsdveis por descompensacdo cardiaca em
pacientes com valvopatias acentuadas, como no caso em questdo. A maioria das mortes precoces
resulta de complicagdes cardiovasculares, tais como faléncia cardiaca congestiva e disseccéo
adrtica. Aspectos fundamentais para evitar a morbimortalidade na SMF sdo diagndstico precoce e
manejo clinico multidisciplinar. E importante ressaltar que a investigacdo de cardiopatias graves
em lactentes deve ser realizada para diagnosticar e prevenir complicacfes de sindromes genéticas.
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