O que precisamos saber sobre a sindrome de Marfan?

O que é a sindrome de Marfan?

A sindrome de Marfan, também chamada Aracnodactilia (dedos de aranha), é
uma doenca do tecido conjuntivo que se caracteriza pelo fato do individuo ter
uma série de anomalias morfoldgicas, entre as quais membros anormalmente
longos e alteracbes do esqueleto, dos pulmdes, do coracdo, dos olhos, dos
vasos sanguineos, etc. Os individuos com esta doenga apresentam
frequentemente anomalias a nivel esquelético, ocular e cardiovascular, entre
outras. Muitos individuos afetados por essa doenca apresentam alteracfes nas
valvulas cardiacas e dilatacdes, aneurismas e dissec¢des da aorta. O home
da sindrome foi dado em homenagem ao pediatra francés Antoine Bernard-
Jean Marfan, que foi o primeiro a descrevé-la, em 1896.

Quais séo as causas da sindrome de Marfan?

A sindrome de Marfan e uma condicao genética, de
transmissdo autossémica dominante, que consiste numa mutacdo de um gene
que intervém na fabricacdo da fibrilina, proteina importante para a formacao
das fibras elasticas, cuja producdo anormal é responsavel pelas alteracdes que
caracterizam a sindrome.

Quais séo os principais sinais e sintomas da sindrome de Marfan?

As anomalias da sindrome de Marfan s&do extremamente variaveis. Ela
apresenta alteragcbes em diversas estruturas e Orgdos corporais, mas
localizadas principalmente em trés sistemas organicos: o esquelético, o
cardiovascular e o ocular. A estatura em geral € anormalmente elevada; os
bracos e mdos sdo muito alongados; h& uma acentuada escoliose com
deformidade toracica; hé prolapso da valvula mitral; dilata¢cdes, aneurismas ou
dissecacbes da aorta; miopia e luxacdo do cristalino. Embora mais raros, pode
haver também casos de mau funcionamento das valvulas tricuspide e
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pulmonar. O prolapso da valvula mitral pode favorecer as endocardites. O
paciente com a sindrome de Marfan pode também apresentar alteracbes
do palato e da mandibula, provocando desvios do alinhamento normal dos
dentes e prejudicar a mordida. Na infancia, a sindrome de Marfan pode estar
associada a disturbios de aprendizagem, decorrentes de déficits cognitivos ou
de problemas emocionais provocados pela doenca.

Como o meédico diagnostica a sindrome de Marfan?

Inicialmente, deve ser levantado o histérico médico detalhado do individuo e de
sua familia, a medida da estatura do individuo, exame oftalmolégico e
um eletrocardiograma. Uma avaliagdo deve ser feita anualmente para detectar
as mudancas na coluna ou no esterno, porque a sindrome de Marfan € uma
anomalia que ndo sO desfigura, mas pode também impedir que
o coracao e pulmdes funcionem normalmente. Igualmente, devem ser feitas
andlises e ecocardiogramas regulares para ajudar a avaliar o tamanho
da aorta e a maneira que o coracao esta trabalhando.

Como o médico trata a sindrome de Marfan?

Ndo h& cura para asindrome de Marfan, apenas maneiras de controlar
os sintomas. Em alguns casos, uma cinta ou uma cirurgia ortopédica podem
ser recomendadas a fim de limitar os danos a postura. Na maioria de casos, 0
uso de 6culos ou lentes de contato pode corrigir os problemas oftalmoldgicos.
Alguns problemas da valvula mitral podem ser controlados com medicamentos.
Entretanto, a cirurgia para substituir uma valvula ou para reparar a aorta pode
ser necessaria. Os pacientes com sindrome de Marfan devem receber
medicacfes que diminuam a frequéncia e a forca das contracfes cardiacas.
A fisioterapia deve fazer parte regular do programa de tratamento.

Como evolui a sindrome de Marfan?

As complicacbes cardiacas costumam limitar a vida desses pacientes, mas
muitos deles chegam aos sessenta anos ou mais sem maiores problemas.

Quanto mais precoces forem as manifestacdes clinicas cardiologicas, mais
reservado € o progndéstico.

Como prevenir a sindrome de Marfan?
N&o ha como prevenir esta condicao.
Quais séo as complicacfes possiveis da sindrome de Marfan?

As complicagdes mais importantes em relagdo ao risco de morte sé&o
0s aneurismas e disseccbes da aorta, mas pode ocorrer também, entre
outras, doenca pulmonar obstrutiva, em virtude da escoliose severa, maior
predisposicdo para cataratas, descolamento da retina, dor na nuca e no
abdbémen por causa do alongamento da medula
espinhal, lesGes dos ligamentos e fraturas.

Os pacientes com sindrome de Marfan devem estar atentos para qualquer dor
toracica ou falta de ar que apresentem. Orientacdo meédica deve ser procurada
nessas situacoes para evitar complicagdes maiores.
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