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Sindroma de Marfan Neonatal
A Proposito de Um Caso Clinico
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Resumo

O Sindroma de Marfan no recém-nascido é raro. As caracteristicas clinicas descritas nesta idade e o envolvimento cardfaco que ocorre com elevada

frequéncia, traduzem mau progndstico na maioria dos doentes.

No caso descrito o diagnéstico foi baseado nas caracteristicas clinicas e confirmado pela Ecografia Doppler que revelou displasia e prolapso das vélvulas

tricuspida e mitral.
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Summary

Marfan Syndrome is very rarely diagnosed in the neonate and clinical findings are described in this age; and cardiac involvement occurs very often,

carring severe prognosis in most patients.

In the present case the diagnosis was suspected according to clinical findings. Bidimensional ecocardiography showed that the lesions where mitral and

tricuspid dysplasia with prolapse.
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Introducao

O Sindroma de Marfan é uma doenga hereditaria do tecido
conjuntivo, por alteracdo provével da fibrilina !> 3% caracte-
rizada por manifestagdes musculoesqueléticas, oculares e cardia-
cas. Com uma prevaléncia de 1:66.000 © ¢ 7® tem caricter
autossémico dominante com expressdo varidvel e surge em cer-
ca de 15% dos casos, por mutacdo espontanea © %9, Manifes-
tando-se clinicamente no adolescente e adulto jovem, é muito
raro o seu diagndstico no recém-nascido e lactente, grupo etario
em que as caracteristicas clinicas e morfoldgicas sdo distintas
e o atingimento cardfaco é constante, representando a causa
de morte na quase totalidade dos casos, no primeiro ano de
vida 679,

O objectivo deste trabalho € a apresentacdo de um caso de
Sindroma de Marfan neonatal de evolugio fatal aos oito meses
de idade.

Caso Clinico

F.R., recém-nascido de sexo masculino. Primeiro filho de
pais jovens, sauddveis, ndo consanguineos e de estatura média
(mde 160 cm; pai 170 cm). Gestagdo de termo, vigiada e sem
intercorréncias ou exposi¢do a teratégenos. Parto espontineo,

Entregue para publicagdo em 94/09/21.
Aceite para publicagdo em 94/11/08.

eutdcico e hospitalar. Apgar ao primeiro, quinto e décimo minu-
to respectivamente de 8, 9, 9. Peso 3500 gr., comprimento 53
cm, perimetro cefdlico 36 cm.

Ao exame fisico; dolicocefalia, olhos encovados e
iridodenesis, microretrognatismo, orelhas displdsicas e grandes.
Pescogo curto. Membros finos e longos, maos e pés particular-
mente compridos e estreitos (Fot. 1), aracnodactilia e inclusdo
dos polegares. A auscultacio cardiaca, clique mesosist6lico e
sopro holosistélico de grau IV/VI mais intenso no bordo esquer-
do do esterno. Pulsos periféricos normais.
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Os exames complementares revelam hemograma, bioquimi-
ca, aminoacidémia e aminoaciddria normais. Cari6tipo 46 X y.

A radiografia do esqueleto confirma dolicocefalia, aracno-
dactilia e luxagdo da anca.

A ecocardiografia bidimensional e a ecocardiografia com
Doppler revelam situs solitus, septos integros, dilatagdo das quatro
cavidades, menos acentuada do ventriculo direito, védlvulas auri-
culo ventriculares displdsicas e redundantes fechando em cupula
(Billow valve). Insuficiéncia tricuspida moderada. Insuficiéncia
mitral moderada. Vdlvula pulmonar e drvore pulmonar normais.
Pressdo pulmonar aumentada mas inferior a do ventriculo esquer-
do. Dilatagdo dos seios de valsalva adrticos e estreitamento homo-
géneo tubular da aorta ascendente.

Inicia terapéutica com digitdlico e diurético.

A partir do terceiro més de idade hd progressiva deteriora-
¢do do estado geral. M4 evolugdo ponderal com estatura sempre
no percentil 95. Grande dismorfismo facial com enoftalmos,
megalocérnea e hipoplasia mandibular (ficies de «velho»)
(fot. 2). Deformac@io tordcica. O agravamento da cardiopatia
conduz a insuficiéncia cardiaca congestiva que causa a morte
aos oito meses de vida.

Discussao e Conclusao

O Sindroma de Marfan neonatal € raro e quase sempre letal
pelo envolvimento cardfaco grave que lhe é constante ©©7 9.
O diagnéstico da doenga baseia-se em critérios clinicos bem
definidos com antigimento de pelo menos dois, e preferencial-
mente trés, dos quatro critérios major: 1) anomalias musculoes-
queléticas que incluem acacnodactilia, laxidez articular e esta-
tura excessiva; 2) oculares, com luxago do cristalino, megalocér-
nea e iridodenesis; 3) cardiacas, com dilatacdo dos seios de
valsalva adrticos e prolapso das valvulas mitral e tricuspida com
ou sem regurgitagdo * 789 A histéria familiar € o quarto
critério e a sua auséncia ¢ um factor de mau prognéstico © &9,
A insuficiéncia cardfaca congestiva surge em 78% dos doentes
e € a causa de morte mais frequente .

O recém-nascido com aracnodactilia, membros longos e
dismorfia facial com atingimento cardfaco alerta imediatamente
para dois diagnésticos; o Sindroma de Marfan e a Aracnodactilia
Contractual Congénita (S. de Beals-Hecht). Ambas constituem
entidades clinicas muito proximas . No nosso doente e cardio-
patia grave e caracteristica e o atingimento ocular, embora sem
luxacdo do cristalino (52% dos casos descrito ndo a pos-
suem) ‘Y, confirmam o diagndstico de Sindroma de Marfan.

A terapéutica instituida para a insuficiéncia cardfaca foi
ineficaz e a correcgdo ou substituicdo cirdrgica valvular ndo foi
efectuada devido a idade e estado geral da crianga.

A auséncia de antecedentes familiares foi mais um factor de
mau progndstico.

Como conclusio, este caso clinico confirma a gravidade do
Sindrome de Marfan no periodo neonatal. Esperamos, com a sua
publica¢@o, dar um pequeno contributo para um melhor conhe-
cimento da doenga e dos seus aspectos particulares.
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