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Rezumat
În articol sunt prezentate cazuri de sindrom Marfan la diferite etape de vârstă: 9 luni și 8 ani, cu scop de a evidenția 

modifi cările pulmonare specifi ce. Diagnosticul clinic a fost stabilit în baza criteriilor Gent, care în 86% din cazuri pot con-
fi rma sau exclude sindromul Marfan. Deși, afectarea pulmonară nu reprezintă o caracteristică de bază a patologiei date, 
la majoritatea pacienților se depistează modifi cări pulmonare histologice: chistice, emfi zematoase, fi broase, pneumonii 
sau bronșiectazii în focar. 
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Summary. Respiratory system damage in children of different ages with Marfan syndrome
This article presents cases with Marfan syndrome in different child ages: 9 months and 8 years, for revealing the 

specifi c pulmonary modifi cations. The clinical diagnosis is made using the Ghent nosology, which defi nitely diagnose 
Marfan syndrome in 86% of cases. Although, pulmonary symptoms are not generally considered a main feature of Marfan 
syndrome, many patients have a degree of underlying pulmonary pathology: cystic modifi cations, emphysema, apical 
fi brosis, focal pneumonia or bronchiectasis.
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Резюме.  Поражения дыхательной системы у детей синдрома Марфана на разных возрастных этапах 
В статье представлены случаи синдрома Марфана у детей на разных возрастных этапах (9 месяцев, 8 лет), 

с целью выделить особенности изменений в легких. Клинический диагноз был установлен по критериям Гент, 
которые в 86% случаев могут подтвердить синдром Марфана. Хотя поражение легких не является типичным для 
данной патологии, у пациентов отмечаются гистологические изменения: кисты,эмфизема, фиброз, пневмония, 
бронхиэктазы.
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Actualitatea temei. Sindromul Marfan este o 
afecţiune genetică monogenică, cu o mare varia-
biliate clinică, caracterizată prin modifi cări ale ţe-
sutului conjunctiv, transmisă autozomal dominant, 
datorată unor mutații la nivelul genei fi brilinei 1 
situată pe cromozomul 15 q21.1 [1,2,3]. Fiecare pă-
rinte diagnosticat cu acest sindrom are 50% şanse 
să transmită boala copilului. În baza datelor epi-
demiologice mondiale se determină că 75% dintre 
pacienții diagnosticați cu sindrom Marfan, prezintă 
un istoric familial, iar 25% mutații de novo [2,3]. 
Boala se manifestă prin anomalii în 3 sisteme majo-
re: scheletic (talie înaltă, arahnodactilie, deformarea 
sternului, scolioză, laxitate şi hipermobilitate liga-
mentară), cardiovascular (prolaps de valvă mitrală, 
dilatarea/ disecţia aortei ascendente) și ocular (mi-
opie, subluxaţie de cristalin, iris hipoplazic, cornee 
plată) [3,7,12]. Sindromul are incidenţa 1:5000 în 
lume (Genetics Home Reference), 1:2000 de indi-
vizi în Europa (Ophanet, Consortium of European 
partners) [5,6,12]. Patologia nu are predominanță 
de rasă și sex, dar conform datelor din literatură s-a 
relevat o diferență în durata vieții, astfel femeile 
trăiesc în mediu 74 de ani, iar bărbații – 70 de ani 
[3,6,13]. Mutaţia nu prezintă o distribuţie geografi că 
particulară, dar conform datelor statistice se deter-
mină următorii indici de prevalență: Africa – 74,80, 
China – 25,97, USA – 57,70, Rusia – 28,79, Ma-
rea Britanie – 12,0, Canada – 6,50, România – 4,47 
[2,6,13]. În rezultatul mutaţiei genei FBN-1 pe cro-
mozomul 15, care codează proteina fi brilina 1, his-
tologic se determină un substrat cu emfi zem acinar 
distal, pneumonie în focar, bronşiectazii, malforma-
ţii congenitale pulmonare şi fi broză apicală. Aceste 
modifi cări pulmonare pot evolua în pneumotorax 
spontan, acesta fi ind cea mai frecventă afecţiune 
pulmonară în sindromul Marfan [1,2,15].

Factorii, care contribuie la apariția complicației 
de colaps pulmonar –pneumotorax spontan se clasi-
fi că în exogeni (scolioza, cifoza, deformarea oaselor, 
inclusiv a cutiei toracice – pectus infundibuliform) 
şi endogeni (creşterea elasticităţii alveolare, urmată 
de formarea unor bule cu aer). În rezultatul acţiunii 
lor au loc dereglări restrictive pulmonare, micșorarea 
cavităţii toracice şi creşterea elasticităţii muşchilor 
cutiei toracice, ducând la limitarea excursiei toracice 
[8,15].

Formele clinice  caracteristice pentru sindromul 
Marfan sunt: forma clasică a sindromului Marfan, 
forme incomplete ale sindromului Marfan (forma fără 
semne oculare; forma fără semne cardiovasculare), 
forma neonatală infantilă (o formă cu debut precoce, 
mai gravă decât forma clasică a sindromului Marfan, 
ce poate rezulta cu pierderea mobilității articulațiilor 

și deces precoce prin insufi ciență cardiacă), forma cu 
ectopia cristalinului și forme familiale de anevrism 
de aortă [7,9,14]. Diagnosticul se confi rmă în baza 
examenului clinic, care evidenţiază anomaliile tipice. 
Pentru diagnosticul de sindrom Marfan, în absența 
unui istoric familial pozitiv, sunt necesare criteriile 
majore în cadrul afectării a cel puţin 2 organe și im-
plicarea unui al treilea organ. În caz de istoric famili-
al de sindrom Marfan, sunt necesare doar un criteriu 
major în cadrul afectării unui organ și un criteriu mi-
nor în cadrul afectării altui organ. Criteriile majore 
sunt: dilatarea/disecţia aortei ascendente, subluxaţia 
de cristalin, ectazia durală lombosacrată, deformaţii 
osoase (pectus excavatum, pectus carinatum, scoli-
oza, spondilolisteza, piciorul plat). Criteriile minore 
sunt: prolapsul de valvă mitrală, miopia, irisul hipo-
plazic, corneea plată, dolicocefalia, hipermobilitatea 
articulară [4,5,6,7,11,13].

Prezentare caz clinic. Copilul T., cu vârsta de 9 
luni, internată în Clinica Pneumologie, IMSP Insti-
tutul Mamei și Copilului în martie 2015 cu diagnos-
ticul de pneumonie bazală bilaterală. Antecedente 
personale: copilul prezintă episoade de infecție pul-
monară repetate de la vârsta de 3 luni, prin bron-
şite acute cu sindrom bronho-obstructiv, ulterior a 
suportat 2 episoade de pneumonie bilaterală. Isto-
ricul vieții: copil născut de la a II-a sarcină, a II-a 
naştere, născut la termen, prin operaţie cezariană cu 
masa la naştere 3280 g și talia 51 cm. Anteceden-
te  eredocolaterale: mama copilului are talia de 175 
cm, miopie înaltă (-15 D), hiperlaxitate ligamenta-
ră, torace proieminent, scolioză; bunica din partea 
mamei suferă de miopie, hiperlaxitate ligamentară.  
Prezentarea clinică a copilului a constatat o consti-
tuţie dolicomorfă, masa corporală 7 kg, talia 73 cm 
(masa după vârstă este situată sub 3 percentile, talia 
în coridorul 75-90 percentile, indici care caracteri-
zează o dezvoltare fi zică nearmonioasă. Evaluarea 
antropometrică a evidențiat microcefalie (perimetrul 
cranian 40 cm, <3 percentile) și o subdezvoltare a 
cutiei toracice (perimetrul toracic 41 cm, <3 percen-
tile); deformarea  sternului, infundibul în formă de 
carenă, tiraj intercostal bilateral, hipermobilitatea 
articulațiilor, arahnodactilia mâinilor, picioarelor, 
tegumentele  palide, uscate, turgorul diminuat, țesu-
tul adipos slab dezvoltat.

Examene de laborator: hemoleucograma a re-
marcat o anemie (Hb 108 g/l, eritrocite 3,7X1012/l) 
și prezența unui proces infl amator (neutrofi le neseg-
mentate 9%, VSH 15 mm/h). Biochimismul seric a 
evidențiat o activitate majorată ușoară a enzimelor 
hepatice (AST 59UI). Pentru diagnosticul diferențial 
cu fi broza chistică s-a efectuat testul sudorii, cu va-
loarea de 6 mmol/l, care exclude această patologie.
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USG organelor interne a copilului a relevat o he-
patomegalie ușoară (lobul drept 66 mm), la ECG s-a 
evidențiat o tahicardie (QRS 0,06, QT 0,28,  FCC 157 
b/min), ritm sinusal neregulat, AE verticală, hiper-
funcția VD. EHO-CG modifi cări din partea cordului 
nu au fost identifi cate. Radiografi a cutiei toracice a 
pus în evidență semne de bronșită, sindrom obstruc-
tiv, opacități în focar bilateral (Fig. 1).

Sindromul Marfan confi rmat de genetician prin 
sindrom displazic al țesutului conjunctiv, malabsorb-
ție intestinală; examenul oftalmoscopic fără modifi -
cări în sistemul ocular, ortopedul a identifi cat la copil 
deformarea conturului cutiei toracice (pectus cari-
natum) de grad mediu și arahnodactilie. Examenul 
clinico-explorativ al copilului a permis confi rmarea 
diagnosticului clinic de sindrom Marfan (deformarea 
sternului, infundibul în formă de carenă, hipermobi-
litatea articulațiilor, arahnodactilia mâinilor și plan-
telor, picior plat), complicat cu pneumonie bilaterală 
evoluţie acută, IR I, sindrom obstructiv, anemie ca-
rențială gr. I, malabsorbţie intestinală.

Pe perioada afectării bronhopulmonare s-au ad-
ministrat tratamente sindromale. Pentru sindromul 
Marfan actual nu există tratament specifi c. Se reco-
mandă evitarea eforturilor fi zice, a sporturilor compe-
titive. Atitudinea terapeutică se concentrează pe pro-
fi laxia şi tratamentul complicaţiilor cardiovasculare, 
oculare şi bronhopulmonare.

Prezentare caz clinic. Pacienta P., vârstă de 8 
ani, spitalizată în Clinica Pneumologie, IMSP IMC. 
Istoricul bolii: copilul prezintă episoade de infecție 
pulmonară repetate de la vârstă mică, din perioada su-
garului periodic face dereglări de scaun, la vârsta de 
1 an a suportat pneumonie complicată cu atelectazii 
segmentare bilaterale, sindrom toxiinfecțios (miocar-
dită toxică, hepatită, pancreatită), endobronșită puru-
lentă, infecţie pulmonară cu Ps.aeruginosa, IR gr.II, 
miopie congenitală forte, anemie defi citară, grad I, 
malnutriţie  severă. La copil a fost exclusă mucovis-
cidoza  (malnutriţie, tusea cronică, steatoree), testele 
sudorii negative (33 mmol/l, 51 mmol/l). Istoricul 

vieții: copil născut de la a III-a sarcină cu iminenţă 
de avort spontan, naștere la termen, prin operație ce-
zariană, greutatea la naștere 3000 g, vârsta mamei la 
naştere 39 de ani. Antecedente eredocolaterale: în 
familie se întâlnesc displazii ale ţesutului conjunctiv, 
boli intestinale.

Examenul obiectiv: constituţia dolicomorfă, 
masa 36 kg, talia 152 cm (masa corporală după 
vârstă este la 90-970/00), faţă de „pasăre”, sclerele 
albastre, arahnodactilia mâinilor și plantelor, defor-
marea în valgus a extremităţilor inferioare și hiper-
mobilitatea articulaţiilor, cutia toracică deformată 
cu aplatizarea hemitoracelui stâng, respiraţie dimi-
nuată, raluri nu se percep, FCC 108/min., limitele 
cordului deplasate în stânga cu 1,5 cm, sufl u sistolic 
la apex. Examene de laborator: în hemoleucogramă 
anizocitoză, predomină limfocitele mici, în biochi-
mismul seric proteina generală 66,2 g/l, albuminele 
5,5%, α1-globuline 3,5%, α2-globuline 13%, β-glo-
buline 11%, γ-globuline 17%, albumine/globuli-
ne 1,25, PCR negativă, ASAT 38 ME/I, ALAT 27 
ME/I, fosfataza alcalină 565 ME/I, bilirubina totală 
11,9 mcmol/l, colesterina 3,8 mmol/l, trigliceride-
le 0,74, glicemia 5,2 mmol/l; testarea acidului lac-
tic și piruvic a exprimat o elevare neînsemnată a 
acestora, astfel până la provocare 2,21/0,17 (norma 
1,0-1,7/0,05-0,09), peste o oră – 2,71/0,23, peste 3 
ore – 2,39/0,23; curba glicemică cu valori normale 
(glicemia preprandial – 5,5 mmol/l, peste 1 oră 4,7 
mmol/l, peste 2 ore 5,8 mmol/l); coagulograma a re-
marcat diminuarea timpului trombinic până la 15″ 
(normative – 17-18″); gazele sangvine au identifi cat 
o hipoxie moderată (pO2 – 64 mmHg); în imunogra-
mă hiperproducţie IgE (60 ME/ml); în urogramă mu-
cozități, oxalați. Explorări funcționale: spirometria 
a depistat dereglări de ventilație de tip obstructiv – 
PEF – 47,7%, FEV1 – 55,5%, FEV25 – 35,6%, FEV50 
– 27,9%, FEV75 –  32,7%, FVC – 87,7%; examenul 
radiologic al cutiei toracice – desenul pulmonar hi-
peraerat, pe dreapta desenul structurat, pe stânga  
în segmentele linguale desenul pulmonar deformat 

Fig. 1. Radiografi a pulmonară la copilul sugar cu sindromul Marfan
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din contul aderențelor pleuropericardiale, hiluri-
le structurate, scolioza în forma „S”, umbra inimii 
deplasată în stânga, sinusul pe stânga opacifi at; la 
CT pulmonar se vizualizează umbra mediastinului 
deplasată în stânga, scolioza toracală, umbra inimii 
cu contur clar, arcurile pe contur stâng aplatizate, țe-
sutul pulmonar hiperaerat, chisturi aerice, aderențe 
pleuropericardiale, sinusurile pe stânga aderențiate. 
Concluzia asupra setului de clișee radiologice ale 
cutiei toracice: proces cronic bronhopulmonar se-
cundar, determinat de desenul pulmonar structurat 
îmbogățit în zonele prehilare, evolutiv s-a accentuat 
hiperaerația pulmonară, pe stânga în lobul inferior 
proces cronic pulmonar, cu reducerea în dimensiuni 
lobului inferior, bilateral chisturi aerice, din stânga 
aderențe pleuropericardiale.

Radiografi a sinusurilor paranazale: septul na-
zal deviat în 1/3 inferioară, sinusurile paranazale ae-
rate. Radiografi a craniului: în poziție laterală oasele 
craniului nete, occipital semne de amprente digitale 
pronunțate. Radiografi a gambelor: deformarea gam-
belor în formă de valgus, mai pronunțată ale tibiilor, 
oasele alungite, metafi zele osoase ușor dilatate. USG 
organelor interne: hepatomegalie, schimbări reac-
tive în pancreas, splenomegalie, distopia lombară a 
rinichiului drept, nefroptoză pe dreapta. Echo-CG: 
dilatarea aortei (34 mm), PVM cu regurgitare 8,8 +, 
PVT fără regurgitare, cavitatea VS dilatată – 45,6 
(N<42-43). ECG: aritmie sinusală pronunțată (FCC 
75-69-91 b/min), AE verticală, dereglarea proceselor 
de repolarizare a ventriculului stâng, în poziția ver-
ticală accelerarea ritmului sinuzal până la 91-102 b/
min, cu agravarea ulterioară a proceselor de repola-
rizare, alungirea QT (+0,06). Echo-EG: V3 9,0mm, 
InD=2,4, InS=2,2, M-eco 50%, deviația structurilor 
medii din stânga spre dreapta cu 0,5mm, semne de 
dilatare a spațiului subarahnoidian din dreapta. EEG: 
tip dezorganizat pe fon de reziduu organic cu accen-
tuarea caracterului iritativ. Pentru diagnosticul dife-
rențial cu fi broza chistică s-a efectuat testul sudorii 

(26,7 mmol/l), care exclude această patologie. 
Sindromul Marfan a fost stabilit în baza semnelor 

fenotipice (talia înaltă >970/00, morfotip dolicoplastic, 
membre lungi, subțiri, arahnodactila mâinilor, plante-
lor, hipermobilitatea articulațiilor – 9 puncte, scolio-
za, față de „pasăre”, sclerele albastre, miopie pronun-
țată), datelor radiologice (semne de emfi zem) și eco-
grafi ce (dilatarea aortei, PVM, PVT). Examenul of-
talmologic a constatat miopie înaltă complicată (Vis 
OD/OS=0,06/0,08).  Ortopedul a identifi cat la copil 
scolioză pe sacrolombară, gr. I, plantă plată, deforma-
rea în valgus în articulația genunchiului și talocrurale. 
Setul de examinări efectuate au permis confi rmarea 
diagnosticului clinic de sindrom Marfan (Fig. 2) (di-
latarea aortei PVM gr. II, PVT; miopie complicată; 
scolioză pe stânga în zona toracolombară, gr.I; de-
formarea în valgus a articulațiilor genunchilor și ta-
locrurale; picior plat longitudinal); bronșită cronică 
obstructivă, chisturi aerice bilateral, pneumofi broză 
a lobului inferior pe stânga, infecție pulmonară cu 
S.aureus. 

Discuții. Diagnosticul de sindrom Marfan este 
complex şi necesită o colaborare interdisciplinară (pe-
diatru, genetician, cardiolog, oftalmolog, pneumolog, 
ortoped, kinetoterapeut, psiholog, asistent social). Se 
consideră, că pacienții cu sindrom Marfan diagnosti-
cați precoce și monitorizați clinico-terapeutic, au spe-
ranţa de viaţă mai bună decât în anii precedenți. Cu 
scop de prevenire a mortalității precoce prin compli-
cațiile asociate dilatării aortei (anevrismul și disecția 
aortei) se recomandă efectuarea unei ecografi i cardi-
ace la fi ecare 6 luni, până la stabilizarea diametrului 
aortei, apoi o dată pe an. Controlul oftalmologic se 
efectuează anual şi evaluează tensiunea intraoculară, 
retina periferică, papila nervului optic și tulburările 
de refracţie. În cazul modifi cărilor scheletice severe, 
se recomandă consultul ortopedic, care vizează tra-
tamentul kinetoterapeutic sau chirurgical (scolioza 
și pectus excavatum). Deoarece această maladie nu 
prezintă repercursiuni grave asupra sănătății, nu este 

Fig. 2. Radiografi a pulmonară la copilul de vârstă școlară cu sindromul Marfan



123Științe Medicale

efectuat diagnosticul prenatal în familiile afectate de 
sindrom Marfan. 

Concluzie. Afectarea sistemului respirator la co-
pii cu sindromul Marfan progresează cu vârsta, iar 
diagnosticul precoce și supravegherea adecvată pot 
evitata complicațiile pulmonare.
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