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Escolisose na Sindrome de Marfan: relato de caso

Scolisosis in Marfan Syndrome: case report
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RESUMO

Objetivo: O objetivo deste artigo € avaliar os resultados clinicos e radiograficos apés a correcéo
cirurgica da escoliose relanatando o caso de um adolescente de 12 anos com de sindrome de
Marfan diagnosticado em maio de 2022 que realizou uma cirurgia de artrodese posterior com
colocacdo de hastes de crescimento T1/T12. Método: As informacdes foram obtidas através do
prontuério, exames do paciente e revisdo da literatura. Concluséo: O caso relatado e publicacdes
pesquisadas colocam a discussdo em foco a terapéutica de uma situacao dificil que é a Sindrome
de Marfan, doengca multissisttmica que envolve um conjunto de sistemas como o
cardiovascular, esqueléticos e olhos. As intervencbes sdo capazes de obter um resultado
satisfatorio no que diz a respeito da qualidade de vida e alivio dos sintomas.

Palavras-chave: Sindrome de Marfan, Escoliose, genética, tecido conjuntivo.

ABSTRACT

Obijective: The aim of this article is to evaluate the clinical and radiographic results after
surgical correction of scoliosis by relaunching the case of a 12-year-old adolescent with Marfan
syndrome diagnosed in May 2022 who underwent posterior arthrodesis surgery with placement
of T1/T12 growth. Method: Information was obtained from medical records, patient
examinations and literature review. Conclusion: The reported case and researched publications
focus the discussion on the treatment of a difficult situation that is Marfan Syndrome, a
multisystemic disease that involves a set of systems such as the cardiovascular, skeletal and eye
systems. Interventions are able to obtain a satisfactory result in terms of quality of life and
symptom relief.

Keywords: Marfan syndrome, Scoliosis, genetics, connective tissue.

1 INTRODUCAO

A sindrome de Marfan foi a primeira descrito por Antoine Bernard Marfan em 1896
sendo uma doenga uma doenca rara também chamada de aracnodactilia, hereditaria do tecido
conjuntivo em que ocorrem mutacbes no gene FBN1 localizado no cromossomo
15, responsavel por codificar a fibrilina-1, cuja sua funcdo estid diretamente ligado as
microfibrilas que fornecem um suporte estrutural em tecidos conectivos eléstico e ndo elastico

assim comprometendo a integridade do tecido conjuntivo presente em todo o corpo. Segundo a
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sociedade Brasileira de genética médica e genémica afeta cerca de 150 (cento e cinquenta mil)
pessoas por ano , nao tem predilecdo por raga, sexo e geografica. O gene FBNL1 é presente em
diversos 6rgdos e sistemas como coragdo, pulmdes, rins, pele, cartilagem, tenddes, masculos,
cornea, vasos sanguineos provocando manifestacdes sistémicas.

No sistema esquelético, o individuo possui uma estatura elevada, deformidades 0sseas
na caixa torécica e coluna vertebral, um aumento dos membros superiores e inferiores podendo
ter esses aumentos nos dedos dos pés e das méos, sendo desproporcional em relagcdo ao resto
do corpo. As articulagcdes apresentam uma frouxiddo ligamentar e uma hipermobilidade
articular generalizada. A sindrome de Marfan é caracterizada por inUmeras manifestacoes
clinicas, incluindo dilatacdo da raiz da aorta, ectopia lentis e aspectos esqueléticos
caracteristicos. Entre os varios manifestacfes musculoesqueléticas em pacientes com Sindrome
de Marfan, deformidade da coluna vertebral causa dor e comprometimento ventilatério
restritivo que é um grande obstaculo para as atividades diérias dos pacientes. Pacientes com
sindrome de Marfan estdo potencialmente em alto risco de maior comprometimento da funcéo
cardiopulmonar funcdo apds procedimento de toracotomia e/ou pneumotdrax recorrente, é
fundamental prevenir a progressdao da deformidade da coluna vertebral e ainda mais
deterioracdo da funcéo respiratoria e incapacidade funcional fazendo parte de um problema
socioeconomico da sociedade moderna. Além disso, importante salientar que a expectativa
de vida desses pacientes melhorou nas ultimas décadas devido a uma melhor medicina e
tratamento cirdrgico assim, o controle adequado da deformidade da coluna vertebral € cada vez
mais importante. Da perspectiva de economia da salde, a sindrome de Marfan é relatada ser o
diagndstico mais comum entre 0s pacientes com escoliose cerca de 50 a 70% sofrem com
deformac6es da coluna. No entanto, prever a progressdo da deformidade da coluna vertebral é
desafiador, o que leva a tratamento igualitario da deformidade da coluna vertebral em pacientes
com sindrome de Marfan.

Desta forma, o objetivo do presente trabalho € relatar o caso de uma paciente com 12

anos portador de sindrome de Marfan que passou por tratamento cirurgico para escoliose.

2 CASO CLINICO

Paciente do sexo masculino, 12 (doze) anos, morador do Rio de janeiro, portador da
sindrome de Marfan, encaminhado para consulta de revisao de artrodese, se queixando de dores
na regido toracicas e lombares.

Ao exame fisico (2016) apresentava térax  pectus excavatum, cifoescoliose,

aracnodactilia, sinal do polegar e punho positivo, pés planos, estrias de crescimento e cicatriz
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cirargica em regido dorsal, proptose ocular discreta sem craniossinostose, luxacao de cristalino
bilateralmente corrigida. O ecocardiograma apresentou prolapso de valva pulmonar com
refluxo leve e refluxo da trictspide leve com PSAP estimada em 31 mmHg.

Antecedentes familiares a mde também foi diagnosticada com sindrome de Marfan.

Em dezembro de 2017 realizou uma cirurgia de artrodese posterior T8/ T10 e fixagao
posterior com barra de crescimento T2/T12 evoluiu para uma complicacdo mecénica pos
operatoria. Em fevereiro de 2018 foi realizada uma reabordagem para revisdo de
instrumentacao lombar foi submetido a uma extensdo da fixacdo T2/L4 com colocacdo de mais
2 novas barras distais com fixagéo nos parafusos L3/L4 durante a passagem da barra houve uma
deformidade mecanica, mas sem relato de sangramento importante ou outras intercorréncias.
Interna se hoje (maio 2022) para reviséo de artrodese e correcao definitiva.

158 cm e 56,7 kg.

FIGURA 1 Radiografia panoramica AP revelou uma escoliose acentuada toracolombar (2016)
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FIGURA 3. Radiografia panoramica de perfil e AP apds a primeira cirurgia (2017) com colocagdo de pinos e
hastes em regido toracica

FIGURA 4 Radiografia panoramica AP ap0s a reabordagem cirtrgica em 2018 com colocacéo de pinos e barras
distais com fixacdo nos parafusos L3/L4
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3 DISCUSSAO

Diagnosticado com escoliose em dezembro de 2016, primeira cirurgia com 8 anos de
idade em dezembro de 2017, uma reabordagem cirurgica com refixacdo dos parafusos e
colocacdo de mais 2 barras em fevereiro de 2018 e uma correcdo definitiva em Maio de 2022
aos 12 anos.

Perante a queixa de deformidade, deve se avaliar e caracterizar o seu tipo como
escoliose, hiperlodose ou cifose, confirmada sua etiologia e as suas possiveis complicacfes
existentes ( cardiopulmonar) e o inicio da deformidade, sua progressdo, os tratamentos antes
realizados ( RPG, fisioterapia, cirurgias), e as complicacdes funcionais auxiliam ndo s6 no
fechamento de um diagndstico, mas influenciam, principalmente, no tratamento terapéutico
que sera proposto para o paciente. Foi proposto uma artrodese da coluna toraco lombar com o
objetivo de proporcionar uma estabilizacdo mecanica, correcdo da deformidade e controle da
dor. Sobre a decisdo do modo a ser realizada a artrodese nédo é tdo simples e devera ser estudada
caso a caso, sendo significativo a capacidade de decisdo do cirurgido ortopedista. O
procedimento cirdrgico vai promover a fusdo ou fixagdo de uma ou mais vertebras permanente
tornando as imobilizadas sendo possivel o alivio da dor, a estabilizacdo da coluna, corrigir a
deformidade e conter o avanco da deformidade. Com a cirurgia as fungdes pulmonares
apresentam melhora na expansao pulmonar pela descompressao toracica do 6rgao e a mecanica
dos movimentos respiratorios.

O paciente foi submetido a uma revisao da cirurgia de artrodese posterior de T2/L4, com
retirada de material de sintese e correcdo de deformidade definitiva em coluna toraco lombar.
Durante o procedimento houve uma leséo dura mater nivel T6/T7, foi reparado com cola de
fibrina. Apds 20 dias de internacdo hospitalar paciente recebeu alta, prescrito analgesia em caso
de dor, e proposto um plano terapéutico com consulta de revisdo trimestral, fisioterapia

respiratoria e acompanham ento psicologico.

4 CONCLUSAO

Relatamos um paciente com escoliose grave que foi submetido com sucesso ao reparo
cirrgico uma reabordagem cirurgica com refixacdo dos parafusos. Nosso relato mostra a base
do tratamento dos pacientes portadores de SMF continua sendo o manejo clinico
multidisciplinar e  embora  seja  atualmente uma  sindrome rara, Sseu
reconhecimento é importante, permitindo um tratamento mais direcionado e
aprimorado de acGes de salde publica, garantindo assim uma melhora na

qualidade de vida do paciente, bem como oferecer viabilidade de implementagédo, com base na
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resolucdo efetiva de diversos problemas praticos na cirurgia decorrentes da escoliose. O
paciente foi periodicamente avaliado e abordado como a condi¢do pés-operatéria desses
pacientes afeta a funcéo respiratoria subsequente e a recuperacado pos-operatoria. Este relatorio
fornece ainda uma referéncia clinica bem-sucedida para a implementacao desse tipo de cirurgia

e 0 manejo pos-operatério da funcao respiratdria.
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