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Resumo: A Sindrome de Marfan (SMF) é uma doenca hereditéria do tecido conjuntivo caracterizada por
estatura elevada, bracos e pernas longos, méos e pés finos e complicacbes como aneurismas
arteriais e problemas oculares. Por isso, 0 diagnéstico precoce € fundamental para iniciar o
manegjo adequado e reduzir o risco de complicagbes graves, as quais podem impactar
negativamente na quaidade de vida e salde emociona, destacando a importancia da
conscientizacdo médica no reconhecimento e mangjo desta patologia e acesso oportuno aos
cuidados de salde interdisciplinar. Adolescente, masculino, 15 anos, queixa-se de lipotimia
frequente h& 7 anos, aém de baixa estatura e magreza. Refere dificuldade de realizar exercicios
fisicos, sendo sedentério e apresentando imagem corpora prejudicada para sua idade, relatando
sentir-se mal por isso. Ao exame fisico, apresenta peso de 33 Kg, IMC de 13,13 Kg/m? (z escore
< -3), desproporcdo estatura/envergadura (158,5 cm / 164 cm), rosto longilineo, didmetro antero-
posterior do torax estreito, cifose torécica, encurtamento de isquiotibiais, dedos longilineos, sinal
do punho e sinal do polegar presente, pés planos e desenvolvimento puberal G2P4, com pouca
gordura subcuténea, tendo o batimento cardiaco ritmico e regular em 2 tempos, com
desdobramento de B2 e sem sopros audiveis. A investigacdo inicial evidenciou a presenca de
caracteristicas fenotipicas condizentes com SMF, incluindo envergadura superior a atura e
anomalias fisicas caracteristicas. Logo, o paciente foi encaminhado ao Cardiologista,
Oftalmologista, Geneticista e Ortopedista, além de ser solicitados exames de rotina e de imagem
do quadril, de genética molecular e ecocardiograma. SMF € resultado de mutacdo autossdmica
dominante do gene que codifica a glicoproteina fibrilina-1, principa componente das
microfibrilas, que provoca inimeros defeitos e deformidades possiveis. As manifestacfes variam
muito, o0s principais defeitos estruturais envolvem o0s sistemas cardiovascular,
muscul oesquel ético e ocular, causando uma constelagdo tipica de membros longos, dilatacdo da
raiz aortica e luxacdo do cristalino, sendo a disseccdo da aorta a complicacdo mais perigosa. O
diagndstico pode ser dificil porque muitos pacientes sO apresentam sinais e sintomas tipicos sem
nenhuma ateracdo histologica ou bioquimica. Considerando essa variabilidade, os critérios
diagnosticos baseiam-se nos achados clinicos, familiares e histéria genética. Apesar disso, 0
diagndstico é duvidoso em muitos dos casos parciais da SMF. Este caso ilustra a importancia da
suspeita clinica precoce, da avaliacdo minuciosa e do diagnéstico preciso na SMF, sendo
fundamental o reconhecimento desta condi¢do pelo Pediatra e da colaboracdo interdisciplinar
para 0 manejo adequado do paciente. Ademais, € necesséria a identificagdo precoce ou prevencao
de complicacBes potenciais, com suporte psicossocial para otimizar os resultados e melhorar a
qualidade de vida desses pacientes.
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