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Resumo: SMF é doença autossômica dominante hereditária, causada por mutações no gene fibrilina-1.Caracterizada pela 
presença de aneurisma e/ou dissecção da aorta torácica, subluxação do cristalino e anormalidades sistêmicas, não 
havendo predomínio de região,raça,sexo com incidência de 1 a 5.000.Diagnóstico da SMF clinico através dos 
critérios da nosologia Ghent revisada ou exame de biologia molecular. Nosologia Ghent é caracterizada pela 
presença de um conjunto de manifestações ´maiores´,´menores´ em vários 
tecidos:esquelético,ocular,cardiovascular,pulmonar,nervoso,pele.Descreve-se um adolescente com manifestações 
clínicas cardinais, critérios diagnósticos atuais, e ressaltara importância do diagnóstico precoce e 
acompanhamento multidisciplinar Adolescente,13 anos,procura serviço em 2021 porque mãe observou que o 
tórax não estava normal.Levantada a hipótese de SMF fez segmento por 2 anos.Em 2023, quando encaminhado 
ao ambulatório de Medicina do Adolescente, confirma-se diagnóstico pela nosologia de Ghent. 
Ex.fisico:P=52,5kg/Est=175cm,PA=112/60mmHg,Envergadura=183cm.Estatura:mãe=153cm/pai=180cm.Estatura 
alvo=173cm.Estágio puberal:P3G5.Membros longos,finos, hipotonia muscular, estrias em região de deltóide e 
peitoral, aracnodactilia, pés planos, frouxidão articular, escoliose, pectus escavatum, fácies alongada com palato 
estreito. Os critérios confirmados pelo serviço de Genética, atingiram score sistêmico 11(necessário>/=7):Sinal 
do punho(Walker- Murdoch) e polegar (Steinberg) +3, deformidade de Hindfoot+2, pele +2, prolapso de válvula 
mitral+1, pectus escavatum+1, pé plano+1, escoliose +1,características faciais: dolococefalia, enoftalmia, 
hipoplasia malar +1. Após a confirmação adolescente ficou aliviado, aceitando sua condição física, melhora 
autoestima, adesão âs atividades física e hábitos alimentares. Segue acompanhamento multidisciplinar Avaliação 
de SMF deve incluir antecedentes pessoais,familiares,exame físico completo,testes necessários para averiguar a 
presença de critérios.Embora o diagnóstico da SMF possa ser realizado pela nosologia Ghent revisada, deve-se 
considerar que algumas características apresentam variabilidade fenotípica, além da similaridade sintomática com 
outras doenças, principalmente na infância.Sintomas variam até entre pacientes de mesma família,faixa etária 
portanto,faz-se necessário, a realização do diferencial, exames para fechamento do diagnóstico.Diagnóstico 
diferencial se faz com outras doenças do conjuntivo ou síndromes. Considerações finais:Resultados evidenciaram 
a importância da utilização nosologia Ghent ampliada para definição diagnóstica nos casos em que alto custo dos 
testes de biologia molecular inviabilizam sua realização. Neste caso a identificação das principais manifestações 
pela nosologia de Ghent,multidisciplinaridade, para a confirmação diagnóstica, contribuiram com a melhora da 
auto estima do adolescente sendo elementos fundamentais para aumentar a sobrevida e a qualidade de vida desses 
pacientes
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