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Síndroma de Marfan Neonatal 
A Propósito de Um Caso Clínico 
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Resumo 

O Síndroma de Marfan no recém-nascido é raro. As características clínicas descritas nesta idade e o envolvimento cardíaco que ocorre com elevada 
frequência, traduzem mau prognóstico na maioria dos doentes. 

No caso descrito o diagnóstico foi baseado nas características clínicas e confirmado pela Ecografia Doppler que revelou displasia e prolapso das válvulas 
tricuspida e mitral. 
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Summary 

Marfan Syndrome is very rarely diagnosed in the neonate and clinicai 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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Introdução 

O Síndroma de Marfan é uma doença hereditária do tecido 
conjuntivo, por alteração provável da fibrilina (1,2,3,4,5), caracte-
rizada por manifestações musculoesqueléticas, oculares e cardía-
cas. Com  uma prevalência de 1:66.000 (5' 6, 7, 

8)  tem carácter 
autossómico dominante com expressão variável e surge em cer-
ca de 15% dos casos, por mutação espontânea (5' 7' 8' 9). Manifes-
tando-se Clinicamente no adolescente e adulto jovem, é muito 
raro o seu diagnóstico no recém-nascido e lactente, grupo etário 
em que as características clínicas e morfológicas são distintas 
e o atingimento cardíaco é constante, representando a causa 
de morte na quase totalidade dos casos, no primeiro ano de 
vida (5, 6. 

7' 9). 

O objectivo deste trabalho é a apresentação de um caso de 
Síndroma de Marfan neonatal de evolução fatal aos oito meses 
de idade. 

Caso Clínico 

F.R., recém-nascido de sexo masculino. Primeiro filho de 
pais jovens, saudáveis, não consanguíneos e de estatura média 
(mãe 160 cm; pai 170 cm). Gestação de termo, vigiada e sem 
intercorrências ou exposição a teratógenos. Parto espontâneo, 
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eutócico e hospitalar. Apgar ao primeiro, quinto e décimo minu-
to respectivamente de 8, 9, 9. Peso 3500 gr., comprimento 53 
cm, perímetro cefálico 36 cm. 

Ao exame físico; dolicocefalia, olhos encovados e 
iridodenesis, microretrognatismo, orelhas displásicas e grandes. 
Pescoço curto. Membros finos e longos, mãos e pés particular-
mente compridos e estreitos (Fot. 1), aracnodactilia e inclusão 
dos polegares. À auscultação cardíaca, dique mesosistólico e 
sopro holosistólico de grau IV/VI mais intenso no bordo esquer-
do do esterno. Pulsos periféricos normais. 
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Os exames complementares revelam hemograma, bioquími-
ca, aminoacidémia e aminoacidúria normais. Cariótipo 46 x y. 

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

A ecocardiografia bidimensional e a ecocardiografia com 
Doppler revelam situs solitus, septos íntegros, dilatação das quatro 
cavidades, menos acentuada do ventrículo direito, válvulas aurí-
culo ventriculares displásicas e redundantes fechando em cúpula 
(Billow valve). Insuficiência tricuspida moderada. Insuficiência 
mitral moderada. Válvula pulmonar e árvore pulmonar normais. 
Pressão pulmonar aumentada mas inferior à do ventrículo esquer-
do. Dilatação dos seios de valsalva aórticos e estreitamento homo-
géneo tubular da aorta ascendente. 

Inicia terapêutica com digitálico e diurético. 
A partir do terceiro mês de idade há progressiva deteriora-

ção do estado geral. Má evolução ponderal com estatura sempre 
no percentil 95. Grande dismorfismo facial com enoftalmos, 
megalocórnea e hipoplasia mandibular (fácies de «velho») 
(fot. 2). Deformação torácica. O agravamento da cardiopatia 
conduz à insuficiência cardíaca congestiva que causa a morte 
aos oito meses de vida. 

Discussão e Conclusão 

O Síndroma de Marfan neonatal é raro e quase sempre letal 
pelo envolvimento cardíaco grave que lhe é constante (8' 6' 7' 9). 

O diagnóstico da doença baseia-se em critérios clínicos bem 
definidos com antigimento de pelo menos dois, e preferencial-
mente três, dos quatro critérios major: 1) anomalias musculoes-
queléticas que incluem acacnodactilia, laxidez articular e esta-
tura excessiva; 2) oculares, com luxação do cristalino, megalocór-
nea e iridodenesis; 3) cardíacas, com dilatação dos seios de 
valsalva aórticos e prolapso das válvulas mitral e tricuspida com 
ou sem regurgitação (8' 6' 7' 8.91.  A história familiar é o quarto 
critério e a sua ausência é um factor de mau prognóstico (5' 6'9). 
A insuficiência cardíaca congestiva surge em 78% dos doentes 
e é a causa de morte mais frequente (9). 

O recém-nascido com aracnodactilia, membros longos e 
dismorfia facial com atingimento cardíaco alerta imediatamente 
para dois diagnósticos; o Síndroma de Marfan e a Aracnodactilia 
Contractual Congénita (S. de Beals-Hecht). Ambas constituem 
entidades clínicas muito próximas "°). No nosso doente e cardio-
patia grave e característica e o atingimento ocular, embora sem 
luxação do cristalino (52% dos casos descrito não a pos-
suem) (' t ), confirmam o diagnóstico de Síndroma de Marfan. 

A terapêutica instituída para a insuficiência cardíaca foi 
ineficaz e a correcção ou substituição cirúrgica valvular não foi 
efectuada devido à idade e estado geral da criança. 

A ausência de antecedentes familiares foi mais um factor de 
mau prognóstico. 

Como conclusão, este caso clínico confirma a gravidade do 
Síndrome de Marfan no período neonatal. Esperamos, com a sua 
publicação, dar um pequeno contributo para um melhor conhe-
cimento da doença e dos seus aspectos particulares. 
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