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CASO CLINICO DE SINDROME DE MARFAN - UMA MUTACAO NAO DESCRITA
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Introducao:

O Sindroma de Marfan (SM) é uma patologia sistémica autossémica dominante que cursa com alteracdes
generalizadas do tecido conjuntivo. O espectro das manifesta¢des clinicas € muito variado, estando tipicamente
envolvidos o globo ocular, sistema cardiovascular e musculo-esquelético. A principal manifestacdo ocular é a
subluxacéo do cristalino, sendo habitualmente temporal superior, bilateral.

O diagnéstico molecular inclui a identificagdo de mutagdes dos genes FBN1 ou nos receptores 1 e 2 do TGFp 2,
embora existam casos decorrentes de mutacfes novas.

O objectivo deste trabalho € apresentar um caso peculiar de SM diagnosticado por Oftalmologia, com uma mutagéo
genética ainda n&o descrita previamente.

Material e métodos:

Os autores descrevem o caso de uma crianca do sexo masculino seguida na consulta de Oftalmologia Pediatrica e
Estrabismo do CHLC desde os 4 anos de idade, por suspeita de diminuicdo da acuidade visual. Ndo apresentava
antecedentes pessoais ou familiares relevantes.

Resultados:

Exame oftalmolégico: MAVC de 20/20 com -6,00-2,00x200 no OD e 20/25 com -4,00 no OE. A biomicroscopia:
subluxagéo do cristalino temporal superior ODE. Sem alteracdes a fundoscopia. Colocou-se a hip6tese de SM, tendo
sido referenciado as consultas de Pediatria, Cardiologia, Ortopedia e Genética.

Ecocardiograma transtoracico, electrocardiograma e tomografia craneo-encefalica sem alteracoes.

Sistema osteoarticular: Estatura longilinea. Pectus escavatum. Hiperlaxiddo articular. Genus valgus, pé plano.

Estudo genético:
"mutacado ¢.5503T>A no ex&o 44 do gene FBN1 com substituicdo de um aminoacido na posi¢do 1835. A mutacao foi
predita como funcionalmente relevante pelo método PolyPhen-2 e causadora de doenca pelo método
MutationTaster".

Conclusao:

E no exame oftalmoldgico que muitas vezes se suspeita pela primeira vez de SM. Embora o diagnéstico seja
essencialmente clinico, o estudo genético € importante para a sua confirmacéo, especialmente nos casos com
caracteristicas fenotipicas sdo menos evidentes. O acompanhamento multidisciplinar destes doentes é fundamental
para a reducdo da sua morbi-mortalidade. A principal complicacao oftalmolégica a evitar nesta faixa etaria é a
ambliopia, pelo que € importante um seguimento regular em consulta.
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