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Resumo: SMF é doenca autossomica dominante hereditaria, causada por mutacdes no gene fibrilina-1.Caracteriz
presenca de aneurisma e/ou dissec¢do da aorta torécica, subluxagdo do cristalino e anormalidades sistémi
havendo predominio de regido,raca,sexo com incidéncia de 1 a 5.000.Diagnodstico da SMF clinico atr:
critérios da nosologia Ghent revisada ou exame de biologia molecular. Nosologia Ghent é caracteriz
presenca de um conjunto de manifestactes “maiores’,”menores’ em
tecidos:esquel ético,ocul ar,cardiovascul ar,pulmonar,nervoso, pel e.Descreve-se um adolescente com manif
clinicas cardinais, critérios diagndsticos atuais, e ressaltara importncia do diagnGstico pre
acompanhamento multidisciplinar Adolescente,13 anos,procura servico em 2021 porque mée observe
térax ndo estava normal.Levantada a hip6tese de SMF fez segmento por 2 anos.Em 2023, quando encal
a0 ambulatério de Medicina do Adolescente, confirma-se diagnéstico pela nosologia de
Ex.fisico:P=52,5kg/Est=175cm,PA=112/60mmHg,Envergadura=183cm.Estatura:mae=153cm/pai=180cm.
alvo=173cm.Estégio puberal:P3G5.Membros longos,finos, hipotonia muscular, estrias em regido de d
peitoral, aracnodactilia, pés planos, frouxidao articular, escoliose, pectus escavatum, facies alongada col
estreito. Os critérios confirmados pelo servico de Genética, atingiram score sistémico 11(necessario>/-
do punho(Walker- Murdoch) e polegar (Steinberg) +3, deformidade de Hindfoot+2, pele +2, prolapso de
mitral+1, pectus escavatum+1, pé plano+l, escoliose +1,caracteristicas faciais: dolococefalia, en
hipoplasia malar +1. Apo6s a confirmagdo adolescente ficou aliviado, aceitando sua condicéo fisica,
autoestima, adesdo s atividades fisica e habitos alimentares. Segue acompanhamento multidisciplinar A
de SMF deve incluir antecedentes pessoais,familiares,exame fisico completo,testes necessarios para ave
presenca de critérios.Embora o diagnéstico da SMF possa ser realizado pela nosologia Ghent revisada,
considerar que algumas caracteristicas apresentam variabilidade fenotipica, além da similaridade sintomé
outras doencas, principalmente na infancia.Sintomas variam até entre pacientes de mesma familia,fai
portanto,faz-se necessario, a realizacdo do diferencial, exames para fechamento do diagndstico.Dia
diferencial se faz com outras doencas do conjuntivo ou sindromes. Consideracdes finais:Resultados evide
aimportancia da utilizagdo nosologia Ghent ampliada para definicdo diagndstica nos casos em que alto ¢
testes de biologia molecular inviabilizam sua realizacdo. Neste caso a identificagdo das principais manif
pela nosologia de Ghent,multidisciplinaridade, para a confirmag&o diagndstica, contribuiram com a me
auto estima do adolescente sendo elementos fundamentais para aumentar a sobrevida e a qualidade de vic
pacientes
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