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Sindrome de Marfan —

Critérios Revisitados
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Resumo

A sindrome de Marfan é uma doenga multissistémica de trans-
missdo autossémica dominante cujo progndstico € determinado,
essencialmente, pelas alteragcdes no sistema cardiovascular. Apesar
do recente desenvolvimento de técnicas de genética molecular, o
grande nimero de diferentes mutagdes responsdveis pela sindrome e
o facto de s6 em dois tergos dos doentes ser possivel encontrar uma
mutacdo genética faz com que o diagnéstico desta sindrome se con-
tinue a basear em critérios clinicos. Pela importancia que tem para o
pediatra geral familiarizar-se com este diagndstico e porque recente-
mente os critérios diagnésticos da sindrome de Marfan foram revis-
tos, os autores apresentam uma breve revisdo da literatura sobre esta
entidade com particular énfase no seu diagnéstico. Porque a abor-
dagem desta sindrome deve ser multidisciplinar, cabendo ao pediatra
geral a orientagdo dessa abordagem, propde-se um protocolo de
seguimento destes doentes nas vérias etapas pedidtricas.

Palavras-chave: Sindrome de Marfan, diagnéstico, critérios
diagnésticos, seguimento.

Summary
Marfan Syndrome — Revisited Criteria

Marfan syndrome is a multisystemic disease, which has an auto-
somal dominant inheritance. Its prognosis depends essentially on the
cardiovascular complications. Despite the recent advances on molecu-
lar genetics its diagnosis remains based on clinical criteria, not only
because of the great number of different mutations causing this syn-
drome, but also because it is possible to find a mutation only in two-
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-thirds of the patients. As it is important to the general paediatrician
to get familiarized with this diagnosis and also because its diagnos-
tic criteria were revised recently, the authors present a brief revision
of the literature about this syndrome with particular relevance to its
diagnosis. The authors present guidelines to assist the paediatrician
in the follow-up of these children, which requires a multidisciplinary
approach.

Key-words: Marfan syndrome, diagnosis, diagnostic criteria,
follow-up.

Introducio

A sindrome de Marfan € uma doenga do tecido con-
juntivo, multissistémica de transmisso autossémica domi-
nante, com expressdo clinica varidvel V. As manifestagdes
clinicas principais envolvem o sistema musculo-esqueléti-
co, os olhos, o sistema cardiovascular e a pele. O prognds-
tico € determinado pelas alteracdes cardiovasculares,
nomeadamente a progressiva dilatagdo do arco aédrtico que
pode originar dissec¢#o ou rotura adrtica — a causa de morte
mais frequente. A sua prevaléncia estd descrita como
sendo de 1 em 10.000 a1 a 3 em 5.000®.

Foi descrito pela primeira vez pelo pediatra francés
Antoine Marfan em 1896 a propésito do caso de uma
menina de cinco anos e meio que apresentava alteracdes
esqueléticas dos membros — muito longos e finos —condigdo
a que chamou de dolicostenomelia®. Foi ja durante o sécu-
lo XX que foram reconhecidas outras manifestagdes fre-
quentes desta sindrome nomeadamente a luxagdo do
cristalino (1914)®, a dilatacfio e dissec¢fo da aorta (1943) 9
e o prolapso da vélvula mitral (1975) . Nas décadas de
80 e 90 foram feitos os principais avancos na terapéutica,
nomeadamente com a utilizagdo de firmacos p-blo-
queantes na prevencdo da dilatagio e dissec¢@o adrticas e
a cirurgia cardiovascular para substitui¢do da raiz da aorta,
responsaveis pelo aumento da esperanga de vida destes
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doentes que passou de 48 anos, na década de 70, para 72
anos na década de 90.

Em 1991 foi finalmente identificado o gene FBN1
localizado no cromossoma 15 q21.1® que codifica uma
glicoproteina, a fibrilina-1 que é um componente essencial
da estrutura do tecido conjuntivo. A alteragio desta glico-
proteina origina alteragdes estruturais do colagénio que
estio na base das manifesta¢bes clinicas. Cerca de um
quarto dos individuos afectados apresentam novas
mutagdes e os restantes herdam-nas de um dos pais ®.

Estes avangos em termos de genética molecular viriam
a criar a expectativa de que o diagndstico desta sindrome
se pudesse basear nos estudos moleculares. No entanto, a
extrema heterogeneidade do gene em questdo, com mais de
200 mutages diferentes ja reconhecidas e o facto de outras
entidades nosolégicas distintas da sindrome de Marfan,
como a Aracnodactilia Familiar e a sindrome do Prolapso
da Valvula Mitral, poderem apresentar mutagOes no mesmo
gene ® fazem com que a genética molecular desempenhe
ainda um papel limitado no diagndstico desta doenca. De
facto, actualmente, ainda nido é possivel encontrar uma
mutagio em todos os doentes, estimando-se que s6 em dois
tercos dos casos isso seja possivel. Por outro lado, hd uma
grande variabilidade clinica entre membros da mesma
familia que apresentam a mesma mutacdo genética o que
poderd dever-se a influéncia de factores genéticos ou
ambientais 7.

Assim o diagndstico desta sindrome continua a basear-
-se essencialmente em critérios clinicos. A necessidade da
uniformizac&o destes critérios € justificada pela variabili-
dade fenotipica, comportando-se como um espectro que
num dos extremos se aproxima da populagio saudével. Por
outro lado, a existéncia de um certo nimero de outras
doengas do tecido conjuntivo (Sindrome like Marfan), com
heranca autossémica dominante e que sdo definidas por
algumas das manifestagdes major da sindrome de Marfan,
justificam uma escolha rigorosa dos critérios clinicos de
forma a obter-se uma maior especificidade diagnéstica. Na
década de 80 tentou-se uniformizar estes critérios clinicos
na entdo chamada Nosologia de Berlin que englobava uma
série de critérios major e minor. Estes critérios foram
revistos por De Paepe er al® que introduziram como modi-
ficagBes de fundo, entre outras, critérios de diagndstico
mais rigorosos para o diagnéstico da sindrome nos famil-
iares de um individuo afectado, necessidade de pelo menos
quatro sinais clinicos para se definir um critério major no
sistema miusculo-esquelético e introdugdo da andlise
molecular no diagnéstico da sindrome.

Critérios Diagnésticos

Os critérios diagnésticos da sindrome de Marfan clas-
sificam-se em major e minor. Um critério major implica

uma elevada especificidade diagndstica visto ser pouco
frequente noutras entidades e na populagdo em geral®. Por
outro lado, hd uma distingdo entre um critério major pre-
sente num sistema e o conceito de "envolvimento de sis-
tema". Para o diagndstico é mais importante a existéncia de
um critério major evidente do que a nocdo de envolvimen-
to de um 6rgdo. No quadro I encontram-se sumarizados os
critérios diagnésticos da sindrome de Marfan, que serdo
descritos com maior pormenor em seguida.

Sistema Esquelético

Critério Major: definido pela presenga de pelo menos

quatro das seguintes manifestagdes:

e Pectus carinatum;

e Pecius excavatum grave (necessitando de abordagem
cirudrgica);

e Relagdo entre os segmentos superior e inferior do
corpo diminuida ou relagdo entre o comprimento
total dos membros superiores e a altura superior a
1.05;

e Sinais do punho e polegar;

¢ Escoliose com desvio superior a 20° ou espondilolis-
tesis;

» Extensdo reduzida dos cotovelos (<170°);

e Pés planos causados pelo deslocamento mediano do
maléolo interno;

* Protrus@o acetabular de qualquer grau;

Critérios Minor:

e Pectus excavatum de gravidade moderada;

» Hipermobilidade articular;

e Palato muito arqueado com md implantagdo dos
dentes

» Ficies tipica (dolicocefalia, hipoplasia malar, enoftalmia,
retrognatismo, fissuras palpebrais desviadas para
baixo)

Envolvimento do sistema esquelético: definido pela
presenga de pelo menos dois dos componentes do critério
major ou um dos componentes do critério major e dois
critérios minor.

As alteracdes musculo-esqueléticas estfio presentes em
mais de 50% dos doentes . Uma vez que muitas destas
alteragdes esqueléticas estdo presentes na populagcdo em
geral, para se atingir uma razodvel especificidade diagnds-
tica é necessdrio a combinagdo de quatro manifestacdes
para considerarmos a existéncia de um critério major.

Os doentes com sindrome de Marfan tém geralmente
estatura mais elevada que a populacdo em geral. O aumen-
to do crescimento longitudinal dos 0ssos longos € respon-
sdvel pelos membros desproporcionados com maos com
dedos longos e finos (aracnodactilia) e pés longos € estreitos
com primeiro dedo excessivamente grande (figs 1,2 € 3). O
comprimento total dos membros superiores (em extenso
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e abducdo de 90°), excede frequentemente a altura do
doente. Por outro lado, aproximadamente 75% dos
doentes apresentam uma rela¢do desproporcionada

Fig. 1 - Nesta crianga de 10 anos de idade com sindrome de Marfan é
notdria a presenga de membros anormalmente longos.

entre os segmentos superior e inferior do corpo com o se-
gmento inferior, medido desde a sinfise pibica até a plan-
ta do pé, maior que o superior.

Fig. 2 - Pormenor da mio do mesmo doente observando-se a presenga
de dedos extremamente longos e finos (aracnodactilia).

Fig. 3 - O aumento do crescimento longitudinal dos ossos longos € tam-
bém responsével pelos pés compridos, estreitos e com 1° dedo excessi-
vamente grande. A hiperlaxiddo ligamentar € responsavel pelo pé plano.

As alteracdes craniofaciais que podem ocorrer nesta
sindrome sdo vdrias, como por exemplo, o aumento do
didmetro Aantero-posterior do cranio (dolicocefalia),
hipoplasia facial com face longa e estreita, retrognatismo,
palato arqueado e estreito (em "ogiva") e aglomeragio de
dentes.

Fig. 4 - Pectus carinatum num doente com sindrome de Marfan.

O aumento de crescimento das costelas pode, por sua
vez, originar um térax em quilha (fig 4) ou um térax
escavado, sendo o dltimo o mais frequente.

A coluna estd envolvida em aproximadamente 75%
dos doentes®. A escoliose é a alteracdo mais frequente e
¢ geralmente tordcica. Na sua génese estd também a hiper
-laxiddo ligamentar. Surge geralmente na infincia, esti-
mando-se que pelos 9 anos quase todos os doentes que
apresentardo esta deformidade j4 a tenham, e agrava-se
durante a adolescéncia. A espondilolistesis ocorre geral-
mente entre a 5* vértebra lombar e a primeira sagrada e é
detectada através de radiografias em projec¢Oes lateral e
obliqua.

Fig. 5 - O polegar em flexdo estende-se para além do bordo cubital da
mio, reflexo da hiperlaxiddo ligamentar que caracteriza a sindrome.

O sinal do polegar ou sinal de Steinberg é positivo
quando o polegar se estende para além do bordo cubital da
mio com esta fechada . Na sua génese estd a hiperlaxiddo
ligamentar (fig 5). Por outro lado, o sinal do punho € posi-
tivo quando o polegar se sobrepde e cobre a Ultima falange
do 5° dedo quando a mé#o circunda o punho contralateral.
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Fig. 6 - Opacificagfo da crnea. Neste doente a avaliagdo oftalmolégica
revelou também subluxag@o do cristalino.

A hiperlaxiddo ligamentar resulta em articulagdes
hiperméveis, ocorrendo frequentemente subluxagdo das
articulacdes temporomandibular, esternoclavicular, anca e
polegar, observando-se pela mesma razdo pes planus (fig
6), pes cavos, genu valgum e genu recurvatum. Pode ocor-
rer displasia da anca ou mesmo protrusdo acetabular que
deve ser confirmada radiologicamente através de radio-
grafia da bacia em projecgdo anteroposterior ou mesmo
através de Tomografia Axial Computorizada (TAC) ou
Ressonincia Magnética (RM).

Apesar da hiperlaxiddo ligamentar ter tendéncia a
diminuir com a idade é sempre uma presenca constante da
sindrome.

Ocular
Critério major:
* Luxag@o do cristalino;

Critérios minor:

* Aplanamento da cérnea;

* Aumento do comprimento axial do globo ocular;

* Hipoplasia da iris ou do musculo ciliar causando
miose;

Envolvimento do Sistema Ocular: Presenca de pelo
menos dois dos critérios minor;

A luxagiio do cristalino € a principal e mais tipica mani-
festagdo ocular na sindrome de Marfan, ocorrendo em 50%
dos casos . Pode ser uni ou bilateral e ocorrer em qualquer
direc¢@o sendo mais frequente o deslocamento superior. A
avaliac@o deste sinal deve ser efectuada com a ldmpada de
fenda e com a méaxima dilata¢@o pupilar.

O aplanamento da cérnea € outra manifestacdo possi-
vel, devendo o raio da sua curvatura ser estudado por
"queratometria ". O grau de aplanamento estd directamente
relacionado com a presenca de luxag@o do cristalino.

O comprimento axial do globo ocular estd geralmente
aumentado nesta sindrome. A miopia resultante estd quase
sempre presente nestes doentes e contribui fortemente para
o descolamento da retina.

A hipoplasia do musculo ciliar e a hipoplasia da iris

também podem existir, sendo a presenca de uma ou ambas
anomalias considerada como um tnico critério minor.

O desenvolvimento precoce de catarata e de glaucoma
(fig 6) é considerado por alguns autores como tipicos da
sindrome de Marfan, nfo sendo ainda considerados como
critérios minor®.

Aparelho Cardiovascular

Critérios major:

« Dilatagdo da aorta ascendente, com ou sem regurgi-
tagdo, envolvendo pelo menos os seios de Valsalva;

* Dissec¢do da aorta ascendente;

Critérios minor:

* Prolapso da vélvula mitral (PVM) com ou sem regur-
gitacdo valvular mitral;

« Dilatac#o do tronco da artéria pulmonar, na auséncia
de estenose valvular ou pulmonar periférica, ou de
outra causa Obvia, antes dos 40 anos;

¢ Calcificagfio do anel mitral antes dos 40 anos;

« Dilataco ou dissecgdo da aorta descendente, toraci-
ca ou abdominal, antes dos 50 anos.

Envolvimento do Sistema Cardiovascular: Presenca
de um critério major ou apenas um dos critérios minor.

As manifestagdes cardiovasculares sdo as que impli-
cam maior risco de vida nos doentes com Marfan. Estas
podem manifestar-se em qualquer idade, desde o periodo
neonatal & idade adulta. Em 25% dos casos manifestam-se
durante a infancia®.

As alteragdes vasculares resultam de alteractes degene-
rativas da parede eldstica das artérias, envolvem primaria-
mente a camada média da aorta ascendente, uma vez que,
neste local, existem fibras el4sticas em muito maior quan-
tidade do que em qualquer outra regifio da 4rvore arterial.
Este aspecto bioquimico associado ao stress repetido da
ejeccdio ventricular esquerda (VE), é determinante para a
dilatagdo adrtica ao nivel dos seios de Valsalva (encontra-
da em 80% dos doentes) “? e da aorta ascendente. E das
complica¢des associadas a esta dilatagéo aértica que resul-
ta a mortalidade precoce na sindrome de Marfan. A
dilata¢@o de outros segmentos arteriais ¢ muito rara, com
excepgdo do tronco da artéria pulmonar, particularmente
ao nivel da rafz. Esta encontra-se dilatada na grande maio-
ria dos casos.

O diagnéstico da dilatac@io adrtica é feito quando o
diimetro maximo ao nivel dos seios de Valsava ou da aorta
ascendente, medido por ecocardiograma, TAC ou RM
excede o limite superior do normal. Nas criangas estes val-
ores estdo aferidos para a idade e superficie corporal (nor-
mograma de Roman et al) *®. Nos adultos usa-se, como
limite superior do normal da raiz adrtica, o didmetro de 37
a 40 mm.
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A dissecgdo da aorta ascendente € outra manifestagdo
que pode ocorrer e constitui a principal causa de morte
nestes doentes. Manifesta-se tipicamente pelo inicio sibito
de dor na regifo interescapular, parede anterior do térax ou
pescoco, mas pode em alguns casos ser assintomética.
Geralmente comeca como uma lesdo da intima que pro-
gride distalmente até as artérias ilfacas. Os factores de
risco para este tipo de dissecc¢do incluem: 1) o grau de
dilatag@o da raiz adrtica; 2) a velocidade de dilatagdo; 3) a
existéncia de histéria familiar de manifestacdes cardiovas-
culares graves; 4) a dilatagdo generalizada em vez de
localizada a rafz adrtica. A disseccdo da aorta deve ser do-
cumentada por angiografia com contraste, ecocardiograma
transesofdgico (ETE), TAC ou RM.

O risco de desenvolver insuficiéncia adrtica relaciona-
-se com o didmetro adrtico e é causada pela dilatagio dos
seios de Valsalva e da juncdo sinotubular. Tal como nas
outras situacdes de insuficiéncia adrtica ndo associadas a
sindrome de Marfan, a substitui¢8o valvular estd indicada
quando aumentam as dimensdes telesistélicas do VE,
quando se reduz a fracgio de ejeccdo e/ou existem sin-
tomas relacionados com a insuficiéncia adrtica 2.

Em muitos doentes as primeiras manifestagdes ocor-
rem na vadlvula mitral. O prolapso desta vdlvula (PVM)
estd presente em 80% dos casos. A prevaléncia aumenta
com a idade e é mais frequente no sexo feminino “®. Em
25% dos doentes desenvolve-se insuficiéncia mitral impor-
tante com necessidade de plastia ou substitui¢io com
prétese.

A calcificac@o precoce do anel valvular mitral € outro
sinal clinico visivel em muitos doentes com Marfan. Cerca
de 1/3 dos doentes tém, na ecocardiografia, PVM,
dilatacdo do anel mitral ou ambos, apesar da auscultacio
cardiaca ser normal (fig. 7).

ses-3 8
a8

00 3> 3%

Fig. 7- Imagem de ecocadiografia 2D evidenciando prolapso da valvula
mitral (setas).

A gravidez para as mulheres com sindrome de Marfan
representa um duplo problema: € por um lado um proble-
ma genético, na medida em que existe uma probabilidade

de 50% da crianga nascer com o sindrome, e por outro,
associa-se ao agravamento dos problemas cardiovascu-
lares, ex: insuficiéncia mitral, insuficiéncia adrtica e
dilatagfio da raiz adrtica com o risco de dissec¢do durante
ou pouco tempo apds o parto. O risco de dissecgdo adrtica
¢ baixo em mulheres com pouco envolvimento cardiaco e
com o didmetro da raiz adrtica inferior a 40 mm. Quando
este valor € superior a 45 mm devem as futuras gravidas
ser submetidas a terapéutica prévia e durante a gravidez, a
controlo ecogréfico. Para valores intermédios a abordagem
deve ser individual, de acordo com a histéria familiar e
velocidade de crescimento da raiz adrtica.

O recém-nascido com sindrome de Marfan constitui a
forma mais grave do espectro da doenga, manifestando-se
com insuficiéncia mitral e tricispide graves levando a
insuficiéncia cardiaca congestiva, a atraso do crescimento,
a hipertensfio pulmonar e a morte precoce.

Os efeitos benéficos dos B-bloqueantes (propranolol e
atenolol) estdo comprovados em adultos e criangas e t€m
sido utilizados para controlar alguns dos sintomas cardio-
vasculares desta sindrome. Estes farmacos protegem a
aorta da dilatag@o e dissec¢do, aumentando assim a sobre-
vivéncia dos doentes. A terapéutica é geralmente iniciada
em idades precoces, com doses baixas que se vdo aumen-
tando progressivamente até se obterem frequéncias cardfa-
cas perto de 60 bpm. A segunda medida em termos de
abordagem médica consiste em restringir o exercicio fisi-
co, evitando nomeadamente os exercicios isométricos.

O sucesso da cirurgia da aorta ascendente aumentou
consideravelmente nos tltimos anos. A sobrevivéncia apés
a cirurgia € maior quando esta € efectuada com carécter elec-
tivo do que de emergéncia (97% e 31 % respectivamente) 2.

A substituicdo completa da aorta ascendente por um
conduto adrtico valvulado (operagdo de Bentall) ou um
procedimento cirdrgico que preserve a vdlvula adrtica é
hoje em dia recomendada para doentes com acentuada
dilatacdo adrtica, de acordo com os seguintes guidelines: 2.

* Didmetro maximo adrtico > 55 mm

* Didmetro maximo aértico > 50 mm, se existe histéria
familiar de dissec¢o adrtica, aumento rdpido da aorta (>2
mm/ano) ou se existir insuficiéncia adrtica grave associada
com necessidade de cirurgia.

¢ Didmetro méaximo aértico 45-50 mm, se se tratar de
uma mulher que deseje uma gravidez.

Aparelho respiratério

Critérios major .
* Néo ha

Critérios minor:
* Pneumotdérax espontineo;
* Bolhas apicais de enfisema.
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Quadro I
Critérios de diagnéstico para a Sindrome de Marfan (Adaptado de National Marfan Foundation (NMF), http:/www.marfan.org)
Sistema Critérios major Critérios minor
e Pectus excavatum necessitando de cirurgia e Pectus excavatum moderado
'§ o Pectus carinatum * Arcada do palato estreita e elevada
2 * Pés planos * Ficies tipica
S2 « Sinal do punho e polegar * Hipermobilidade das articulacées
s g * Escoliose >20° ou Espondilolistesis
= 4 .
z = » Comprimento total dos membros superiores em
5 relagdio 2 altura do doente > 1.05
§ ¢ Protrusio acetabulae (RX, RM)
il » Extensdo reduzida dos cotovelos (< 170°)
5 * Luxag@o do cristalino * Aplanamento da cérnea (Queratometria)
= . . .
3 « T Comprimento axial do globo ocular (Ecografia)
* Hipoplasia da iris ou do misculo ciliar causando miose
» Dilatac@o da aorta ascendente, com ou sem e Prolapso da vélvula mitral com ou sem regurgitagéo
= regurgitacdo, envolvendo pelo menos, os seios de valvular mitral
=2 . P T a .
g Valsalva. « Dilatago do tronco da artéria pulmonar, na auséncia de
.é * Dissecgio da aorta ascendente estenose valvular ou pulmonar periférica ou de outra
8 causa Gbvia, antes dos 40 anos
e Calcificacdo do anel mitral antes dos 40 anos
« Dilatagdo ou dissec¢do da aorta descendente, tordcica ou
abdominal, antes dos 50 anos
5 Nenhum * Pneumotdrax espontaneo
E  Bolhas apicais (Radiografia de térax)
£
;3 Nenhum * Estrias
» Hérnia recorrente ou incisional
§ e Ectasia dural lombosagrada (TAC ou RM) Nenhum
85 * Pai, mae, irmdo ou filho com critérios de diagndstico Nenhum
SE * Presenca de alelo afectado (materno ou paterno)
ZE s
i * Presenca de uma mutac@o no gene da fibrilina (FBN1)

RX-Radiografia; RM- Ressonancia Magnética, TAC- Tomografia Axial Computorizada

Envolvimento do Aparelho Respiratério: Presenca

de um critério minor.

enfi

As manifestagdes deste sistema incluem as bolhas de
sema apicais que predispdem ao pneumotdrax esponta-

neo.

Pele e Tegumentos

Critério major: Nenhum

Critérios minor:

* Estrias atréficas ndo associadas a altera¢Ges de peso,
gravidez ou stress de repeti¢éo

 Hérnia recorrente ou incisional

Envolvimento da pele e tegumentos: é definido pela

presenca de pelo menos um critério minor.

O defeito estrutural do tecido conjuntivo é responsével

por estas altera¢des. As estrias localizam-se preferencial-

mente nos ombros, no dorso € nas coxas.

Historia Familiar e Genética

Critérios major:

* Pai, mie, irmfo ou filho com critérios de diagnésti-

CO;

* Presenca de um alelo afectado (materno ou paterno);
* Presenca de uma mutac@o no gene da fibrilina 1(FBN1);

Critérios minor:
¢ Nio hi;

A nfio detec¢do de uma mutagfio no gene FBNI1 ou
uma anomalia molecular da fibrilina-1 ndo exclui o dia-
gndstico de sindrome de Marfan num doente que cumpre

os critérios clinicos.
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Dura

Critério Major:
* Ectasia dural lombosagrada demonstrada por TAC ou
RM;

Critérios Minor:
e Nenhum;

Envolvimento da dura: é preciso estar presente o
critério major.

A ectasia dural € definida por qualquer um dos seguintes
critérios: alargamento do canal medular, quase sempre a nivel
das regides lombar e sagrada; estreitamento/adelgacamento
do cértex dos pediculos e 1dminas das vértebras e alargamen-
to do foramen neural; ou meningocelo anterior ®. A ver-
dadeira prevaléncia da ectasia dural na sindrome de Marfan é
desconhecida mas provavelmente é superior a 44%. Por ser
raramente encontrada noutras patologias e frequente na sin-
drome de Marfan foi definida como critério major. Preconiza-
-se a realizagfio de TAC ou RM da regido lombosagrada para
a sua correcta avaliagdo dada a elevada especificidade e sen-
sibilidade para o diagnéstico desta alteragiio *'*.

Critérios Diagndsticos Necessarios
para a Sindrome de Marfan @

Com base nos critérios acima descritos (Quadro I),
considera-se diagndstico:

Para o caso index:

e Se histdria familiar ou genética negativa:
um critério major em pelo menos 2 sistemas de érgdos
diferentes + envolvimento de um terceiro sistema.

* Se mutagéio conhecida:
um critério major num sistema + envolvimento de
um segundo sistema de 6rgdos.

Para um familiar do caso index:
e Presenga de um critério major na histéria familiar +

um critério major num sistema de érgéos + envolvi-
mento de um segundo sistema de 6rgéos.

Protocolo de seguimento dos doentes pedidtricos

O seguimento das criangas e adolescentes com sin-
drome de Marfan deve ser periédico de forma a poderem
ser detectadas atempadamente as alteragdes, prevenidas as
complicacbes e instituida precocemente a terapéutica,
obtendo-se deste modo uma melhoria do progndstico
destes doentes.

Virias 4dreas necessitam de um acompanhamento rigo-
goroso como € o caso do desenvolvimento estaturo-pon-
deral, do sistema musculo-esquelético, do sistema cardio-
vascular e oftalmolégico. Devido & complexidade da abor-
dagem destes doentes justifica-se um trabalho conjunto
entre o pediatra e os vérios especialistas. Por outro lado, o
impacto psicolégico na familia de uma crianga com sin-
drome de Marfan, devido a morbilidade e a redugio da
esperanga de vida que esta patologia implica justificam o
encaminhamento para servicos de apoio na drea psicosso-
cial. O aconselhamento genético deve ser sempre prestado
a estes doentes e suas familias informando-as do risco de
recorréncia desta patologia.

Assim, de forma a estabelecer-se um rigoroso
seguimento destes doentes o pediatra deverd ter em
atengdo

No Recém-Nascido

Sistema Esquelético:

1. Comprimento corporal, do segmento superior €
inferior, comprimento total dos membros superiores
com estes em extensdo e abdugdo de 90°, compri-
mento da mio e dedos, comprimento dos membros
inferiores;

2. Pesquisar escoliose;

3. Avaliar hiperlaxiddo dos joelhos e existéncia de
contraturas;

Quadro II
Seguimento Cardiolégico *

FOLLOW - UP CARDIOLOGICO

* Por profissionais com experiéncia

« Terapéutica com P-bloqueantes

» Medigdo periddica de toda a aorta (incluindo o anel) por ecocardiograma (ou TAC, RM e/ou ecografia abdominal)

* Se PVM e/ou IM => Ecocardiograma anual

¢ Profilaxia da Endocardite Bacteriana:

Até 6 meses apés a cirurgia (se substitui¢do do anel aortico)

Para toda a vida (se hd lesdes ou gradiente residuais; prétese valvular ou IM)

PVM - Prolapso da vdlvula mitral; IM-insuficiéncia mitral
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Sistema Ocular:

Pesquisar perda do reflexo avermelhado da retina

(perda do luar pupilar).

Sistema Cardiovascular:

1. Pesquisar sopros que indiquem insuficiéncia adrtica,
PVM, ou insuficiéncia mitral,

2. Avaliar ritmo cardiaco;

3. Referenciar a Cardiologista Peditrico;

Os elementos chave no seguimento do ponto de vista

cardioldgico encontram-se sumarizados no quadro IL.

Referenciar a consulta de Genética

Com um més a um ano de idade

1. Avaliac@o do desenvolvimento estaturo-ponderal;

2. Determinar o comprimento dos segmentos superior
e inferior do corpo;

3. Rever as manifestagdes clinicas por érgios e sis-
temas referenciando a crianga as subespecialidades
consoante as alteragdes encontradas;

4. Confirmar se j4 foi prestado aconselhamento genéti-
co e se a familia compreendeu o risco de recorrén-
cia em futuras gravidezes;

5. Avaliar quais os apoios psicossociais que a crianca e
familia estfo a ter e como estfio a lidar com o stress.

Com um a cinco anos de idade

1. Avaliagdo do desenvolvimento estaturo-ponderal;

2. Avaliagdo oftalmolégica para detectar miopia e
descolamento da retina;

3. Discutir preocupagdes psicossociais relacionadas
com a doenca;

4. Discutir alguns pontos sobre a educagfo da crianga
como seja a contra-indicago para a pritica de exer-
cicio fisico intenso ou desporto de competi¢do.
Promover a restricdo da actividade fisica optando
por actividades fisicas com menor dispéndio de
energia, chamando a atenc#o para o elevado risco de
desenvolvimento futuro de dilatagdo adrtica mesmo
na auséncia de doenca cardiaca actual;

5. Discutir a sintomatologia associada ao pneumotdérax
e a necessidade de observag@o urgente se isto ocorrer;

Com cinco a dez anos de idade

1. Avaliagdo do desenvolvimento estaturo-ponderal e
do estddio pubertério;

2. Discutir os sintomas da dissec¢@o aértica nomeada-
mente a dor tordcica e sincope enfatizando que a
dissecc¢do adrtica € rara na infincia principalmente
se a aorta estd apenas ligeira a moderadamente
dilatada;

3. Discutir os problemas psicossociais, nomeadamente
a necessidade da restricdo da actividade fisica;

4. Discutir o programa desportivo escolar e desportos

extracurriculares;
5. Avaliag@o oftalmoldgica anual;
6. Rever os sintomas de pneumotdrax.

Na adolescéncia

1. Avaliagdo do desenvolvimento estaturo-ponderai,
calculando a estatura alvo e relacionando-a com o
estddio pubertdrio.

2. Avaliac@o oftalmoldgica

. Avaliac@o cardiolégica

4. Discutir com as adolescentes aspectos relacionados
com a gravidez e os métodos anticoncepcionais,
nomeadamente o risco da rotura adrtica durante a
gravidez, parto e mesmo no periodo pés-parto e
informar sobre o risco de transmissdo da doenca a
descendéncia.

5. Discutir aspectos psicossociais relacionados com a
doenga e dar énfase especial aos grupos de apoio.

w

Comentarios

Um século passado sobre a primeira descri¢do da sin-
drome de Marfar, e apesar dos avangos da genética molecu-
lar, o seu diagnéstico continua a basear-se fundamental-
mente nas manifestacdes clinicas.

Dada a variabilidade fenotipica desta doenga sdo
necessdrios critérios diagndsticos rigorosos, uniformes e
cada vez mais especificos, razdo que esteve na origem da
mais recente revisdo da Nosologia de Berlim. De facto, se
o diagnéstico de sindrome de Marfan pode trazer impli-
cacdes negativas a nivel psicossocial, ocupacional e
econdémico, deve-se evitar a0 maximo diagndsticos fal-
sopositivos, mas € igualmente importante evitar diagndsti-
cos falsonegativos que tém implicacBes em termos de
seguimento médico, medicagdo profildtica e estilos de vida
preventivos.

Em conclusdo poderemos afirmar que se o diagnéstico
desta sindrome coloca ainda enormes desafios, também o
seguimento destes doentes implica um esfor¢o importante,
multidisciplinar, sendo o pediatra o orientador dessa
equipa.
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