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SINDROME DE MARFAN: UMA DESORDEM GENETICA AUTOSSOMICA DOMINANTE
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Introducdo: A Sindrome de Marfan (SMF) é uma doenga genética do tecido conjuntivo, tendo a sua
classificagdo como autossomica dominante. Sua etiologia esta relacionada a uma mutagdo do gene
Fibrilina-1 (FBN1) localizado no cromossomo 15021, composto por 65 exons, sendo esta a
responsavel por danos nos sistemas cardiovascular, esquelético e ocular, dentre outros. A
expectativa de vida para portadores desta sindrome gira em torno de 32 anos, porém, com 0s
devidos tratamentos pode-se alcancar 72 anos ou mais. Esta pesquisa tem como objetivo
apresentar a etiologia da sindrome e as principais complica¢fes provenientes desta mutacao nos
sistemas descritos acima.

Metodologia: A metodologia empregada, por se tratar de uma revisdo bibliografica, consistiu na
pesquisa em diferentes bibliotecas e bases de dados eletrénicos em saude. Foram utilizados artigos
publicados entre os anos de 1999 a 2011, em revistas cientificas da area da saude, sendo incluidas
publica¢des na lingua inglesa, espanhola e portuguesa.

Resultados: A SMF estéa relacionada a uma desordem genética no cromossomo 1521, especificamente
no gene FBN1, sendo este responsavel pela producdo de uma proteina estrutural do tecido
conjuntivo abundante na aorta, periosteo, pele e musculatura ciliar. O FBN1 auxilia na codificagéo
da fibrilina-1 que ¢ a principal proteina do tecido elastico, além de constituir estruturas que devem
resistir a tensdo e ao estresse como a aorta, o ligamento suspensor do cristalino e a pele. Esta
substéncia é também a principal constituinte das microfibrilas extracelulares, podendo existir
como estruturas isoladas ou associadas com a elastina para formar as fibras elasticas. A mutagéo
do gene FBNL1 é herdada de forma autossomica dominante, onde uma cépia do gene alterada em
cada célula é suficiente para desencadear a desordem. Pelo menos um quarto dos casos de SMF
resultam de uma nova mutacdo no gene FBNL1, estes ocorrendo aleatoriamente em pessoas sem
historico da doenca na familia. Os portadores da sindrome, geralmente, apresentam deformidades
do térax e da coluna, estatura elevada, miopia, prolapso da valvula mitral, dilatacdo da aorta e
ainda manifestacdes no sistema nervoso central.

Concluséo: Conclui-se através desta revisao de literatura que as variagdes e anormalidades oculares,
problemas cardiacos e esqueléticos sdo encontrados no paciente com SMF, além de outras
complicacdes como disturbio de aprendizagem. Destaca-se, também, um padréo de envelhecimento
precoce, e enfatiza-se a necessidade de investigacdo e tratamento especifico de cada complicacao e
deformidade que esteja relacionada a SMF.
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