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RESUMO

Objetivo: Descrever as caracteristicas da Sindrome de Mar-
fan e os Cuidados de Enfermagem relevantes para estabili-
zacdo do paciente acometido por este distirbio. Método:
Trata-se de uma pesquisa qualitativa, exploratéria, descri-
tiva e de revisdo integrativa. Resultados: A Sindrome de
Marfan (SMF) é uma doenca autossomica do tecido conjun-
tivo que possui uma ampla variabilidade clinica e em varios
orgios, tais como nos sistemas musculos esqueléticos, ocular,
cardiovascular. Conclusdo: O Enfermeiro representa uma
conexio humana no processo de tratamento, que é, para o
paciente, muitas vezes assustador e com regras incompreen-
siveis.

PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Marfan, cuidados de
enfermagem, processo de enfermagem, diagnostico de enferma-
gem.

ABSTRACT

Objective: To describe the characteristics of Marfan Syndrome
and Nursing Care relevant to the stabilization of the patient af-
fected by this disorder. Method: This is a qualitative, explora-
tory, descriptive and integrative review. Results: Marfan syn-
drome (SMF) is an autosomal connective tissue disease that has
wide clinical variability and in several organs, such as skeletal,
ocular, and cardiovascular systems. Conclusion: The Nurse rep-
resents a human connection in the treatment process, which is,
for the patient, often scary and with incomprehensible rules.

KEYWORDS: Marfan syndrome, nursing care, nursing pro-
cess; nursing diagnosis.

1. INTRODUCAO

Em 1896, Antoine-Bernard Marfan, descreveu uma
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crianga de 5 anos com varias anomalias esqueléticas,
realcando o excessivo crescimento dos 0ssos longos.
Posteriormente, outras manifestagdes foram sendo
reconhecidas como parte integrante do que hoje
designamos como Sindrome de Marfan'.

A Sindrome de Marfan (SMF) ¢ uma desordem
autossomica dominante, que afeta multiplos orgaos e
sistemas. Ela ¢ causada por uma mutag@o do gene FBN1
no cromossomo 15 que codifica a proteina fibrilina. Sua
incidéncia ¢ estimada em 2 a 3 por 10.000 habitantes. Em
outras palavras, sabemos que a doenca é genética porque
podem existir varias pessoas afetadas na familia e
denomina-se autossdmica dominante porque apenas uma
mutagdo em um dos alelos € necessaria para ocorrerem as
manifestacdes clinicas?.

Nao existe predilecdo geografica, género e raga
conhecidos. A Sindrome de Marfan pode afetar varios
orgdos, incluindo o esqueleto, olhos, coragdo ¢ vasos
sanguineos, sendo que os dois ultimos sdo o0s que possuem
maior impacto na sobrevida dos pacientes. As
manifestagdes cardiovasculares incluem a doenga valvar
e o acometimento da aorta. O prolapso da valvula mitral
¢ a anormalidade mais comum, podendo acometer até
100% dos pacientes. A dilatacdo da raiz da aorta, apesar
de menos frequente pode evoluir para disseccdo,
representando,  portanto, a maior causa de
morbimortalidade’.

A Sindrome de Marfan, apesar de ser a doenga do
tecido conectivo mais comum, possui um diagnostico
dificil devido a manifestagdes inespecificas que podem
levar a um subdiagnéstico ou um diagnéstico tardio’.

Neste contexto vale apena ressaltar que a enfermagem
¢ uma profissio comprometida com a saude do ser
humano e da coletividade, atua na promogao, protegao,
recuperacdo da satde e na reabilitagdo das pessoas,
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respeitando preceitos éticos e legais, o profissional de
Enfermagem participa como integrante da sociedade e das
acdes que visem satisfazer as necessidades de satde da
populacdo, respeitando a vida, a dignidade e os direitos da
pessoa humana. O Enfermeiro ¢ encarregado de
orquestrar a complexa cadeia de elementos e recursos
necessarios para oferecer um cuidado com qualidade ao
paciente portador da Sindrome de Marfan, suas
caracteristicas e necessidades especificas.

Os objetivos do presente estudo foram os de descrever
as caracteristicas da Sindrome de Marfan e os Cuidados
de Enfermagem relevantes para estabilizagdo do paciente
acometido por este disturbio; realizar uma pesquisa
Integrativa sobre a sindrome de Marfan e Cuidados de
enfermagem; descrever as principais caracteristicas que a
Sindrome de Marfan desenvolve em um individuo
acometido por esta sindrome; e, elaborar Cuidados de
Enfermagem a partir dos principais problemas de
enfermagem evidenciados na referéncia pesquisada ao
paciente com Sindrome de Marfan.

Justifica-se desenvolver um trabalho a respeito da Sin-
drome de Marfan, pois na nossa pratica de estagio notei a
necessidade da busca por esse tema. Desta maneira, a pro-
dugdo de tal conhecimento podera possibilitar o favoreci-
mento no tratamento do paciente com esta sindrome, a fim
de minimizar os efeitos organicos ao paciente. Através da
atuacdo sistematizada o profissional da enfermagem de-
senvolve uma assisténcia organizada e eficaz.

Cabe, portanto, a equipe de satde, em especial ao pro-
fissional enfermeiro, intervir na assisténcia aos pacientes
com Sindrome de Marfan realizando orientagdes sobre os
cuidados didrios e identificando precocemente sinais de
instabilidade cardiaca e orgénica.

A fim de proporcionar um cuidado de qualidade e di-
recionado para as reais necessidades do paciente com Sin-
drome de Marfan, acreditamos na importancia de desen-
volver um plano assistencial para o portador desta sin-
drome que apresenta uma especial relevancia conside-
rando o seu grande sofrimento.

Desta maneira, a produg¢do de tal conhecimento po-
dera favorecer a identificacdo dos sinais e sintomas na po-
pulacdo alvo e a implantagdo de cuidados de enfermagem
proporcionara qualidade de vida aos clientes visto que o
diagndstico precoce proporciona e potencializa o sucesso
de seu tratamento e diminui a progressdo da doenga.

Portanto a principal motivagao para a realizagdo desse
estudo consiste na importancia da Sistematizagdo da As-
sisténcia de Enfermagem (SAE), para os portadores dessa
Sindrome de Marfan além da possibilidade do aumento
do conhecimento cientifico dos autores.

2. MATERIAL E METODOS

Os autores, Marconi e Lakatos (2004)* “descrevem a
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metodologia cientifica como sendo um conjunto de abor-
dagens e técnicas utilizado para formular e resolver pro-
blemas de aquisi¢do objetiva do conhecimento, de ma-
neira sistematica”. Oliveira, (2005 apud Gomes ¢ Brum,
2012)%, acrescenta ainda que a metodologia engloba todos
0S passos necessarios para a constru¢cao de um trabalho
cientifico, “surgindo desde a escolha do procedimento
para se obter os dados, passando pela identificagdo do mé-
todo, técnicas, materiais, instrumento de pesquisa e defi-
ni¢do das amostras”.

O presente estudo trata-se de uma pesquisa qualitativa,
exploratoria, descritiva e de revisdo integrativa.

A abordagem qualitativa distingue leis e teorias apre-
sentadas do ponto de vista e suas caracteristicas facilitam
descrever a complexidade do problema e analisa a intera-
¢do entre variaveis, ajudando a compreender e classificar
determinados processos sociais®.

Para Cervo et al, (2007)® a pesquisa exploratoria rea-
liza descrigdes precisas da situagdo e quer descobrir as re-
lagdes existentes entre seus elementos componentes nao
requerendo a elaborag@o de hipoteses a serem testadas.

Na pesquisa descritiva se observa, registra, analisa e
correlaciona fatos ou fendmenos (variaveis) sem mani-
pula-los®.

A revisdo integrativa emerge como uma metodologia
que proporciona a sintese do conhecimento e a incorpora-
¢do da aplicabilidade de resultados de estudos significati-
vos na pratica’.

A revisdo integrativa ou sistematica, por sua vez, ¢
uma sintese rigorosa de todas as pesquisas relacionadas a
uma questdo especifica. Difere-se de outros métodos de
revisdo, pois busca superar possiveis vieses em cada uma
das etapas, seguindo um método rigoroso de busca e sele-
¢do de pesquisas; avaliagdo de relevancia e validade dos
estudos encontrados; coleta, sintese e interpretagdo dos
dados oriundos de pesquisa. Ela é a mais ampla aborda-
gem metodologica referente as revisdes, permitindo a in-
clusdo de estudos experimentais e ndo-experimentais para
uma compreensdo completa do fendmeno analisado®.

O corte temporal do estudo foi caracterizado nos anos
de 2002 a 2016, numa margem de 14 anos.

O tema a ser investigado ¢ a Sindrome de Marfan e o
olhar da enfermagem. A identificagdo dos artigos de inte-
resse foi realizada utilizando-se as bases de dados Scielo,
Lilacs, Revista Brasileira de Cardiologia, a partir dos des-
critores: Sindrome de Marfan, Cuidados de Enfermagem,
Processo de Enfermagem e Diagnostico de enfermagem.

O total de artigos selecionados nas bases de dados fo-
ram 87, sendo 37 em Scielo, 26 na Lilacs e 24 na Revista
Sociedade Brasileira de Cardiologia.

Iniciamos a selecdo dos artigos com FILTRO IDI-
OMA PORTUGUES onde sucederam 47 artigos selecio-
nados e excluidos 40 artigos por estarem em linguagem
diferentes, sendo 27 em Inglés e 13 em Espanhol.

Demos continuidade aplicado FILTRO TEXTO
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COMPLETO OU NA INTEGRA totalizando 26 artigos
selecionados e 21 artigos excluidos por conterem apenas
resumos ou breves apresentacdo. Foi aplicado FILTRO
CORTE TEMPORAL (2002-2016) totalizando 17 artigos
utilizados e excluido 09 artigos por estarem fora do corte
temporal do estudo.

Por fim, aplicamos o FILTRO DE AREA SELECIO-
NADA-ENFERMAGEM e obtivemos 09 artigos seleci-
onados sendo 08 artigos excluidos por terem seu tema
voltado & outra area como medicina, fisiologia entre ou-
tros.

Todos os artigos foram lidos e os que atenderam a es-
ses critérios mencionado acima foram analisados e reali-
zada uma leitura sistematica para a elaboragdo do estudo.

Para melhor compreender da selegdo dos artigos utili-
zados no estudo, elaboramos 1 fluxograma com a bases
de dados para a selecdo dos artigos, 1 infograficos com a
implementac¢do dos filtros € o motivo para o descarte de
alguns artigos e 1 tabela que descreve o autor, o titulo,
fonte e ano de publicacdo dos artigos selecionados.

1) Total de artigos selecionados em suas bases de dados:

DECRITORES:
Sindrome de Marfan,
Cuidados de Enfermagém, 5 T%Tﬁ%ggsg7 S 37 ARTIGOS DA
Processo de Enfermagem SCIELO
e Diagnostico de SELECIONADOS
enfermagem.
|
\
24 ARTIGOS DA
26 ARTIGOS DA 5 REVISTA
LILACS BRASILEIRA DE
CARDIOLOGIA

2) Selecao dos artigos ap6s implementagdo dos filtros:
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3) Selegdo dos artigos selecionados quanto ao autor, titulo,
fonte e ano de publicacio:

Autores Titulos dos Artigos Fontes Ano de
publi-
cacio

Aratjo etal | Sindrome de Mar- Revista bra- 2014°
fan: novos critérios, sileira
mesma abordagem | Anestesiologia
anestésica? Relato
de caso e revisdo.
Pereira et al Sistematizagdo da Revista brasi- 20162
assisténcia de enfer- | leira de cuida-
magem em cardio- dos em satude
logia na Sindrome
de Marfan: Relato
de experiéncia.
Medeiros et | Efeito de um pro- Revista arqui- 20111

vos brasileiros
de cardiologia

al grama de exercicio
fisico em um porta-
dor da Sindrome de
Marfan com disfun-
¢a0 ventricular.

Fernandes Processo de enfer- Revista cultura 20121
etal magem aplicado a de los cuida-
um paciente com dos
Sindrome de Mar-
fan associado a
aneurisma aortico.
Lopezetal | Avaliagdo clinica- | Revista arqui- 2005'

vos brasileiros
de cardiologia

cardiologica e eco-
cardiografica, se-
quencial, em crian-
cas portadoras das
Sindrome de Mar-

fan.
Lebreiro et Sindrome de Mar- Revista por- 2010!
al fan: manifestagdes tuaria Cardio-
clinicas, fisiopato- logica

logia e novas pers-
pectiva da terapéu-
tica farmacologia ..

Sallum et al | Anomalias oculares Revista Ar- 20021
e caracteristica ge- quivos Bra-
néticas na Sindrome sileiro Of-
Filtro: Idioma 27 em idioma de Marfan. talmoldgica
Portugués = == | Inglisel3 Sé et al Sindrome de Revista Hospi- | 2005
(47 selecionados) Bt Marfan. tal Universi-
— tario/UFMA
Cﬂﬂ;};ﬁ’ﬁﬁm 21 descartados Leite et al Sindrome de Mar- | Revista medica 20111
Integra = | (Formato de resumo) fan -risco de dissec- | de Minas Ge-
(26 selecionados) ¢a0 da aorta associ- rais

Faltro: Corte
Temporal

(17 selecionados)

09 excluides
= (Fora do corte)

Filtro: Area de
Enfermagem

(09 selecionados)

ﬂ

08 excluidos
(Outras ireas)
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ada a gravidez.

3. RELATO DE CASO

Conceito histoérico

Para Fernandes et al, (2012)"! a Sindrome de Marfan
¢ uma doenga autossdmica dominante do tecido conjun-
tivo que possui uma ampla variabilidade clinica e que for-
temente implica em manifestagdes clinicas envolvendo
principalmente os sistemas musculos esqueléticos, ocular,
cardiovascular.
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Uma grande variedade de anormalidade musculo es-
queléticas ocorre na SMF, incluindo dolicostenomelia,
aracnodactilia, escoliose deformidade da parede toracica
como o pectus excavatum, estatura elevada, frouxidao li-
gamentar, mobilidade articular anormal e protrusdo ace-
tamular, nas alteracdes oftalmoldgicas a mais frequente ¢
a ectopia do cristalino que na maioria das vezes ¢é bilateral.
Em rela¢des nas manifestacdes cardiovasculares as mais
comuns afetam a valvula mitral ¢ a aorta  ascendente.
Podem ocorrer também manifestagdes no sistema nervoso
central como ectasia dural, meningoceli lombar e sacral,
distarbios de aprendizado e hiperatividade'.

Alguns sinais clinicos sdo considerados o mais carac-
teristico da sindrome por apresentarem maior frequéncia
e especificidade, sdo ela: subluxacao do cristalino; dilata-
¢ao da aorta ascendente: dissec¢do da aorta; e ectasia du-
ral. Sendo a principal causa de morte prematura nos paci-
entes afetados pela sindrome a dilatagdo progressiva da
raiz da aorta e da aorta ascendente causando incompetén-
cia e disseccdo aortica. Muitas dessas manifestagoes cli-
nicas agravam se na puberdade'”.

A origem da doenga se encontra numa mutagdo no
gene da fibrilina (FBN-1). As principais alteragdes cardi-
ovasculares sdo as ectasias anulo-aortica e o prolapso val-
var mitral. Por causa dessas alteragdes a expectativa de
vida até poucos anos atras era até a terceira ou quarta dé-
cada de vida, mas nos ultimos anos houve uma melhoria
significativa do progndstico em razdo em maior conheci-
mento da doenca e das técnicas de intervengdes cirirgica
e a maioria dos trabalhos da literatura incluem pacientes
adultos porem a populagdo pediatrica ndo se encontra li-
vre de complicagdes?.

Para Sallum et al, (2002)" trata-se de uma doenga de
heranga autossdmica dominante que apresenta expressivi-
dade variavel e penetrante completa. Baseados em estu-
dos bioquimicos e genéticos hoje se considera o gene
FBN-1 (fibrilina-1), como responsavel pela Sindrome de
Marfan. O gene FBN-1 foi localizado no cromossomo 15
a2l e é composto de 65 exons. Fazendo parte da variagao
fenotipica dessa doenga existe um quadro clinico e consi-
derado mais grave chamado de Sindrome de Marfam Ne-
onatal que pode estar presente ao nascimento ou muito
precocemente.

Aproximadamente 85% dos casos sio esporadicos. E
caracterizado por alteragdes cardiacas graves contraturas
congénitas aracnodactilia, dolicocefalias, palato alto e ar-
queado micrognatia, hipermobilidade articular, pés planos,
deformidade anterior do térax, iridodonese megalocornea
e luxagdo do cristalino. As deformidades que levam ao
quadro de Sindrome de Marfan tendem a se concentrar em
uma regido central do gene FBN-1 codificados pelos
exons 24-32. Diagndsticos diferenciados a serem consi-
derados apresentam manifestagdes ocular mais notavel
dessa sindrome. Sdo elas Sindrome de Weill-Marchesani
¢ homocistinuria.
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A contribui¢do crucial das micofibrilas ricas em fi-
brilina para a integridade em fungdo tecidual foi clara-
mente delineada a partir do momento em que foram iden-
tificadas as mutag¢des da fibrilina na Sindrome de Marfan
e doengas correlacionadas. Entre tanto a identificagao de
numerosas mutacoes nao foram traduzidas em um enten-
dimento das correlagdes genotipo-fenotipo das microfi-
brilopatia, principalmente porque a estrutura e organiza-
¢do molecular das micofibrilas permanecem indefinidas'®.

Epidemiologia

A prevaléncia se estima ao redor de 1/10.000 indivi-
duos porem outras estimativas elevam estes niimeros até
4 a 6/10.000 individuos. Os casos mais caracteristicos sdo
diagnosticados em criangas mais velhas/adolescentes e as
complicac¢des mais frequentes sdo as oculares (luxagao do
cristalino, 70%, miopia, 60%), as cardiacas (dilatacao do
arco aortico, 84%, prolapso da valvula mitral, 58%)e as
do foro 6sseo (escoliose, 44%, térax concavo,68%, pé
plano,44%). A maioria destes individuos sdo altos (56%
tém estatura>para a idade) e tém aracnodactilia (88%)°.

A Sindrome de Marfan ¢é relativamente frequente
(1:10.000), é causada por uma mutagao do gene que codi-
fica a fibrilina- 1 e 2, um importante constituinte da matriz
extracelular. Ocorre em todas as ragas e grupos étnicos e
distribui-se entre ambos os sexos'’.

A Sindrome de Marfan tem, nos casos familiares, um
padrao de transmissdo autossomico dominante mais cerca
de 25% dos casos tem origem numa muta¢ao de novo.
Até no momento foram descritas mais que 600 mutacdes
distintas, sendo a grande maioria do tipo missense e ex-
clusivas para cada caso-index ou familia'.

Baseado nos calculos brutos do tamanho da popula-
¢do/area e o numero de pacientes com Marfan nos arqui-
vos do hospital Johns Hopkins, a prevaléncia foi calcu-
lada como sendo entre 4 a 6 por 100.000 individuos. Po-
rém, em estudos mais atualizados, estes valores sobem
para 10 por 100.000 individuos. Como as manifestacdes
da sindrome de Marfan podem estender dos limites de
normal ao paciente classico com varias caracteristicas, na
qual o diagndstico € inquestiondvel, a prevaléncia atual da
sindrome de Marfan excede claramente essa estimativa'’.

A expectativa de vida média tem aumentado significa-
tivamente desde 1972, aproximando-se da populagio ge-
ral. Tal sindrome acontece em todas as ragas e todos os
grupos étnicos principais que residem nos Estados Uni-
dos. As taxas de prevaléncias de outros grupos étnicas nao
estdo bem determinadas em outros paises, mas casos de
Sindrome de Marfan ja foram relatados em diversas par-
tes do mundo’.

Etiologia

Hé mais de 60 anos, levantou-se a hipdtese de que a
Sindrome de Marfan era uma desordem generalizada do
mesénquima. Era considerada com conjunto de condi¢des
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que fazia parte da doenga classificada como desordem he-
reditaria do tecido conjuntivo. Consideravel progresso
vem sendo alcancado nos ultimos anos na tentativa de de-
finir os defeitos basicos da doenga em termo de gene e
seus produtos'?.

A Sindrome de Marfan ¢ uma doenga genética, au-
tossomica dominante causada por defeitos na glicoprote-
ina fibrilina-1, podem ocorrer em varios sistemas, especi-
almente ocular, cardiaco, esquelético, adrtico, pulmonar e
cutineo'.

Manifestagées clinicas
Musculo esqueléticas:

Altura média na Sindrome de Marfan é maior do que
os familiares ndo afetados ou da populacdo em geral, con-
forme a média para o mesmo sexo, idade, raga e fatores
culturais. No nascimento, criangas afetadas tendem a ser
mais altas que o normal, uma discrepancia que persiste,
embora a taxa de crescimento ndo seja maior do que as
criangas ndo afetadas. Os membros s3o desproporcional-
mente longos quando comparados com o tronco’.

Manifestag6es oftalmologicas:

O comprimento axial do globo ocular pode estar au-
mentado, contribuindo para a miopia e aumentado o risco
de descolamento da retina (especialmente em compri-
mentos axiais maiores do que 25mm), além da subluxacao
do cristalino. Assim como o glaucoma, a prevaléncia de
descolamento da retina aumenta com a extracao do cris-
talino. Estudos da forma da cornea (ceratometria) nos
mostraram que a maioria das pessoas com SMF apresen-
tam as corneas relativamente planas'®,

O gama de erros de refragdo descobertos na SMF ¢
extremamente amplo e ndo se limita & miopia. Porém a
miopia € frequente e pode surgir desde a infancia e de
forma severa. Enquanto anormalidades do globo ocular,
da retina, do cristalino e da cornea podem prejudicar vi-
sd0, uma cornea plana tende a corrigir miopia. O estra-
bismo acontece em aproximadamente 20% dos casos
sendo que a metade desses apresenta exotropia'“.

Manifestag¢oes cardiovasculares:

As duas caracteristicas cardiovasculares mais comuns
na SMF sao prolapso de valvula mitral e dilatacdo da aorta
ascendente. Essas duas podem resultar em regurgitacao
mitral, enquanto a segunda pode resultar em regurgitacao
aortica e predisposigdo a dissecagdo aortica e ruptura. A
idade média da morte esta reduzida entre 30 a 40% em
pessoas com SMF, sendo que quase todas as mortes pre-
coces sdo o resultado de uma complicagdo cardiovascu-
lar'>,

As alteragoes da valvula mitral sdo muitas vezes as
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manifestagdes mais precoces €, ao condicionarem a insu-
ficiéncia valvular grave, constituem a principal causa de
mortalidade na infincia. A disfuncdo da valvula adrtica é
habitualmente uma ocorréncia tardia e interpretada como
sendo secundaria a dilatagdo da raiz da aorta'.

Manifestag6es em cauda dural:

A Ectasia da bolsa dural caudal é um achado comum,
evidente na radiografia da coluna lombo-sacral como ero-
soes Osseas, especialmente dos forames neurais, ¢ na to-
mografia computadorizada axial ou na ressondncia mag-
nética como um canal neural alargado'® (LEITE e al,
2011). Uma manifestagdo extrema é a meningocele intra-
pélvica que pode apresentar-se como uma massa pélvica
e pode confundir com um cisto ovariano ou tumor. A dura
mater pode apresentar-se extremamente fina e fragil
quando manipulada. A ectasia dural é normalmente assin-
tomatica, mas deveria estar no diagnoéstico diferencial de
um paciente com Marfan com uma dor na coluna lombar
e radicular baixa ou com perda de for¢ca nos membros in-
feriores?.

Manifestag6es na pele:

A anormalidade predominante da pele € estrias atrofi-
cas, geralmente localizadas acima dos ombros, regido
lombar e quadris laterais. Estrias gravidicas podem ser
caracteristicas de mulheres com SMF. A pele, entretanto,
ndo ¢ extraordinariamente fragil ou suscetivel a contusdes
ou ma cicatrizagdo, porém pode ser hiper-extensivel'’.

Também sdo frequentes as Hérnias especialmente na
regido inguinal. Elas podem aparecer logo na infancia e
uma historia de multiplos tratamentos nio é incomum'.

Manifestag6es em sistema pulmonar:

O Pneumotorax espontaneo acontece em aproximada-
mente 5% de pacientes com Marfan. Alguns pacientes
possuem a capacidade pulmonar total ¢ o volume residual
reduzidos, notadamente atribuivel a cifo-escoliose defor-
mante ou ao pectus excavatum. Até mesmo em pacientes
sem distorcao toracica, a capacidade vital for¢ada é cons-
tantemente menor do que a esperada, baseado na idade e
altura. Porém, o uso de um fator de avaliacdo mais precisa
do tamanho toracico, como a altura sentando, mostram
que volumes de pulmao estatico na auséncia de escoliose
severa e pectus excavatum nao sido notadamente anor-
mais’’,

Critérios de diagnostico

Para Almeida et al, (2014)° a Sindrome de Marfan,
apesar de ser a doenc¢a do tecido conectivo mais comum,
possuiu um diagnostico dificil devido a manifestacdes
inespecificas que podem levar a um subdiagnéstico ou um
diagnéstico tardio.

O diagnostico clinico e baseado na historia familiar e
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na observagdo dos achados caracteristicos. Como 75%
dos individuos tem um dos pais afetado, torna-se de suma
importancia o aconselhamento genético. Entretanto, a
confirmagdo do diagndstico médico pode ser dificultada
devido a consideravel variabilidade inter e intrafamiliar.
Além disso, outros sinais e sintomas caracteristicos da
Sindrome, como prolapso da valvula mitral ou escoliose,
s30 comuns na populacdo em geral ou podem acontece-
rem outras doengas do tecido conjuntivo.

A Sindrome de Marfan apresenta grande variabilidade
fenotipica inter e intrafamiliar, o que torna o diagnodstico
dificil. Os critérios atuais estabelecidos na literatura, se-
gundo Sa et al, (2005)' sdo:

1- Diagnostico do primeiro afetado da familia sao:

- Se a histéria familial/genética ndo contribui: critério
maior em pelo menos dois diferentes 6rgaos/sistemas e o
envolvimento de um terceiro;

- Se uma muta¢do conhecida como causadora da Sin-
drome de Marfan for detectada: um critério maior em um
orgdo/sistema e o envolvimento de um segundo.

2- Um parente de primeiro grau afetado: presenca de
um critério maior na histéria familial e um critério maior
em um Orgao/sistema e o envolvimento de um segundo.

Quanto mais precoces forem as manifestagdes clini-
cas, particularmente as do foro cardiaco (presentes em
83% dos doentes), mais reservado é o prognostico'.

Tratamento

O aspecto fundamental para o tratamento efetivo da

Sindrome de Marfan consiste no estabelecimento precoce
do diagnéstico, mais facilmente obtido quando uma his-
toria familiar refor¢a as suspeitas. Infelizmente, em al-
guns pacientes, a sindrome s6 ¢ detectada quando surge
uma grave complicagdo. O diagndstico do primeiro caso
em qualquer familia exige a avaliagdo dos parentes proxi-
mos'!.
O tratamento cirurgico ¢ indicado eletivamente em paci-
entes com presenca de aneurisma medindo de 5,5 a 6,0
cm de diametro, mesmo nos pacientes assintomaticos, de-
vido ao grande risco de ruptura e dissecagdo, aumentando
a necessidade de cirurgia de emergéncia’.

Lopez et al, (2005)'? relata que nos ultimos anos
houve uma melhora significativa do prognostico em raziao
do maior conhecimento da doenga e das técnicas de inter-
vengdo cirirgica. O tratamento cirurgico deve ser profila-
tico em casos de dilatacdo adrtica acima de 50 mm10,11
e também em mulheres que planejam gravidez ou que
possuem diametro da aorta superior a 47 mm e planejam
engravidar. A conduta profilatica, nestes casos, decorre do
elevado risco associado a cirurgia de urgéncia, diante de
disseccdo da aorta na vigéncia da gravidez.

Em pacientes com didmetro aortico inferior a 50 mm,
a intervengao cirurgica pode ser considerada em casos de
rapido crescimento ou de historia familiar de dissecc¢éo
prematura de aorta ou de regurgitagdo adrtica pelo menos
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moderada’.
4. DISCUSSAO

A fim de proporcionar um cuidado de qualidade e
direcionado para as reais necessidades do paciente com
Sindrome de Marfan, foi desenvolvido uma a Sistemati-
zagao da Assisténcia de Enfermagem (SAE) que ¢ um im-
portante instrumento que auxilia a equipe de enfermagem
na organizagao dos servigos prestados aos seus pacientes,
o qual permite a identificag@o de problemas, a programa-
¢do ¢ a implementag@o de cuidados e avalia¢do dos resul-
tados alcancados?.

Para Truppel et al, (2009)'® “a Sistematizagdo da As-
sisténcia de Enfermagem (SAE) configura-se como uma
metodologia para organizar e sistematizar o cuidado, com
base nos principios do método cientifico. Tem como ob-
jetivos identificar as situacdes de saude-doenga e as ne-
cessidades de cuidados de enfermagem, bem como subsi-
diar as intervenc¢des de promocgao, prevengdo, recupera-
¢ao ¢ reabilitacdo da saude do individuo, familia e comu-
nidade”.

A SAE ¢ uma atividade privativa do enfermeiro, con-
forme descrito na Lei Exercicio do Profissional 7.498 de
25/06/86'7. A RESOLUCAO COFEN 358/2009'%, dispde
sobre a Sistematizagdo da Assisténcia de Enfermageme a
implementagdo do Processo de Enfermagem em ambien-
tes, publicos ou privados.

De acordo com esta resolugdo, a SAE é composta
por cinco etapas inter-relacionadas, interdependentes e re-
correntes: Coleta de dados de Enfermagem (ou Historico
de Enfermagem); Diagndstico de Enfermagem; Planeja-
mento de Enfermagem; Implementacdo e Avaliacdo de
Enfermagem.

No presente estudo foi abordada somente algumas eta-
pas da SAE, devido a caracteristica da pesquisa. As etapas
que foram descritas sdo: o problema, o diagndstico de en-
fermagem e a implementagdo de cuidados, todos relacio-
nados ao paciente com Sindrome de Marfan.

SAE: Diagnéstico, Interven¢des e Resultados

1- Diagnostico de enfermagem: Débito cardiaco dimi-
nuido relacionado ao ritmo alterado e frequéncia cardiaca
alterada, evidenciado por oligtiria e bradicardia.
Intervencées: Realizar controle de medicamentos e hi-
droeletrolitico; monitorar o balango hidrico, dos sinais vi-
tais (PA, FC, FR e T); atentar para sinais precoce de cho-
que (Hipotensao, sudorese, taquicardia e pele fria); imple-
mentar agdes para redugdo da ansiedade; atentar para apa-
recimento de arritmias.

Resultados esperados: Eficacia da bomba cardiaca e es-
tabilidade circulatoria.

2- Diagnéstico de enfermagem: Risco de perfusdo tissu-
lar cardiaca diminuida relacionada a cirurgia cardiaca.
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Intervencées: Atentar para sinais precoce de choque (Hi-
potensdo, sudorese, taquicardia e pele fria); realizar ba-
lango hidrico rigoroso e dos sinais vitais; realizar avalia-
¢do continua ¢ anotagdo da monitorizacado hemodinamica
invasiva; atentar para valores anormais oxigenacao atra-
vés da oximetria de pulso e gasometria arterial; realizar
avaliacdo periddica dos testes laboratoriais colhidos; ad-
ministrar medicamentos conforme prescri¢ao, atentando
para o seu preparo e administragdo nos horarios pré esta-
belecidos.

Resultados esperados: Perfusdo tissular cardiaca garan-
tida.

3- Diagnéstico de enfermagem: Risco de glicemia ins-
tavel relacionado a ingestdo alimentar.

Intervencdes: Avaliar glicemia capilar de 2/2 ou 4/4 ou
conforme prescri¢do, para diminuir o risco de hipoglice-
mia ou hiperglicemia; administrar insulina conforme va-
lores glicémicos; iniciar dieta precoce oral, por sonda gés-
trica ou enteral sempre que possivel.

Resultados esperados: Manter a glicemia Estavel.

4- Diagnéstico de enfermagem: Constipagdo relacio-
nada & mudanca no padrio intestinal, mudangas recentes
do ambiente e tensdo emocional, evidenciada por ausén-
cia de eliminagdes intestinais e ruidos intestinais hipoati-
VOs.

Intervencées: Controlar a nutri¢do e ingesta hidrica; es-
timular a deambulagdo precoce; administrar de medica-
mentos laxativos, se necessario.

Resultados esperados: Eliminagao intestinal eficaz.

5- Diagnostico de enfermagem: Ansiedade relacionada
a ameaga de morte, evidenciada por sentimentos ansiogé-
nicos, preocupa¢ao e medo de consequéncias inespecifi-
cas.

Intervencées: Orientar o paciente sobre todos os proce-
dimentos que serdo realizados, deixando a par de tudo que
ird acontecer com ele e indicar apoio psicologico; atender
as necessidades religiosas, sempre que possivel; estimular
atividades para diminuir o nivel de estresse ou ansiedade
(leitura, trabalhos manuais, assistir & TV).

Resultados esperados: Controle da ansiedade.

6- Diagnéstico de enfermagem: Risco de infeccdo rela-
cionada a exposi¢cdo ambiental a patdégenos e procedimen-
tos invasivos.

Intervencées: Realizar técnicas assépticas durante os
procedimentos; atentar para o cuidado com as lesdes, cir-
cuitos de drenagens, manuseio de equipos € acessos €
troca de curativos; manter acessos e curativos secos ¢ lim-
pos, principalmente durante o banho, diminuindo o risco
de contaminagdo; realizar controle da ingestdo hidrica e
de dieta oferecida.

Resultados esperados: Controle e detecg¢ao de riscos.

7- Diagnéstico de enfermagem: Integridade da pele pre-
judicada relacionada a fatores mecanicos, evidenciada por
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rompimento da superficie da pele e invasdo de estruturas
do corpo.

Intervencgées: Realizar cuidados com a pele (limpeza, hi-
dratagdo e protecdo das proeminéncias dsseas); realizar
supervisao continua da pele; atentar para aparecimento de
lesdes; manter medidas de prote¢do contra infecgdo, se-
guindo as normas da Comissdo de Controle de Infecio
Hospitalar (CCIH); realizar curativos em lesdes 1X ao dia
ou conforme caracteristicas da lesdo; realizar controle hi-
drico e nutricional adequados.

Resultados esperados: Cicatrizagdo da ferida por pri-
meira intengao.

8- Diagnostico de enfermagem: Dor aguda relacionada
a agentes lesivos, evidenciada por relato verbal de dor e
evidéncia observada de dor.

Intervencées: Realizar administracdo de analgésicos
prescritos sempre que necessario; Realizar aplicagdo de
calor ou frio quando indicado para o alivio da dor; Imple-
mentar medidas de promogao de conforto; Implementar
condutas para redugdo da ansiedade; Realizar banho no
leito ou de aspersdo conforme necessidade do paciente;
Propiciar um ambiente que favorega a melhora do sono e
repouso; Realizar massagens terapéuticas para o relaxa-
mento; Indicar suporte emocional de profissional especi-
fico em casos graves; Realizar o toque terapéutico.
Resultados esperados: Controle da dor.

5. CONCLUSAO

Conforme elucidado, o aspecto fundamental para o
tratamento efetivo da SMF consiste no estabelecimento
precoce do diagnostico, o que se tornou mais factivel apos
o surgimento das técnicas moleculares, tais como analise
de ligagdo e screening mutacional. Independentemente
dos avangos na genética molecular, ¢ fundamental que o
médico busque sempre a maior integragao possivel com o
paciente e seus familiares, ja que essa ¢ uma patologia
com um importante impacto fisico, social emocional.

O tratamento cirurgico deve ser profilatico em casos
de dilatagdo aortica acima de 50 mm10,11 e também em
mulheres que planejam gravidez ou que possuem didme-
tro da aorta superior a 47 mm e planejam engravidar. O
tratamento cirdrgico também ¢ indicado eletivamente em
pacientes com presenga de aneurisma medindo de 5,5 a
6,0 cm de diametro, mesmo nos pacientes assintomaticos,
devido ao grande risco de ruptura e dissecag¢do, aumen-
tando a necessidade de cirurgia de emergéncia.

O estudo buscou identificar as necessidades de cuida-
dos de um paciente com Sindrome de Marfan, identifi-
cando para tanto os seguintes diagnosticos de enferma-
gem: Débito cardiaco diminuido; Risco de perfusao tissu-
lar cardiaca diminuida; Risco de glicemia instavel; Cons-
tipacdo; Ansiedade; Risco de infeccdo; Integridade da
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pele prejudicada; e Dor aguda. A identificagdo destes di-
agnosticos de enfermagem permitiu a elaboragdo de um
plano de cuidados que possibilitou o planejamento de uma
assisténcia eficaz, de carater individual e continuo. O uso
da NANDA-I, NIC e NOC para o estabelecimento de di-
agnosticos, dos resultados e das intervenc¢des de enferma-
gem constitui-se um avango na profissdo, uniformiza a
linguagem entre os enfermeiros e contribui na recupera-
¢do da saude do paciente.

A formagdo multidisciplinar e visdo sistémica permi-
tem a esse profissional coordenar toda a rede de assistén-
cia ao cliente, assumindo a identificagdo de solugdes as-
sistenciais ¢ melhor uso dos recursos. O Enfermeiro re-
presenta uma conexdo humana num processo que €, para
o0 paciente, muitas vezes assustador e com regras incom-
preensiveis. E um profissional em que os pacientes con-
filam, compartilhando preocupagdes e buscam respostas
para o contexto da doenca.

O principio do tratamento dos pacientes portadores
dessa doenga continua sendo o manejo clinico multidisci-
plinar, contudo a terapia genética parece uma opgéo ex-
tremamente promissora em longo prazo. Independente-
mente dos avangos na genética molecular, ¢ fundamental
que o médico e o enfermeiro busquem sempre a maior in-
tegrag@o possivel com o paciente e seus familiares, ja que
essa ¢ uma patologia com um importante impacto fisico,
social e emocional.
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