
A SLD é um importante diagnóstico diferencial de síndrome de Marfan. Pode
cursar com alterações vasculares, esqueléticas, dismorfismos craniofaciais,
alterações de pele e quadros de inflamação e atopia. Há variabilidade de
gravidade tanto inter quanto intrafamilial.
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IMPLICAÇÕES CLÍNICAS DO TESTE GENÉTICO¹
Confirmar um diagnóstico no probando, permitindo manejo
clínico específico.
Rastrear e indicar aconselhamento genético a familiares para
diagnóstico precoce da doença.
Diferenciar de outras síndromes genéticas com sobreposição
clínica como síndromes de Marfan, Shprintzen-Goldberg,
Ehlers-Danlos, síndrome das artérias tortuosas, que podem ter
outros padrões de herança modificando o aconselhamento
genético.

Variante patogênica em heterozigose em um dos genes
associados à SLD, E
1. Dilatação de raiz aórtica (z ≥2.0) ou
2. Dissecção tipo A ou
3. Achados sistêmicos:

Vasculares: tortuosidades arteriais (principalmente cranio-cervicais),
aneurismas e dissecções.
Dismorfismos craniofaciais: hipertelorismo ocular, estrabismo, úvula
bífida, fenda palatina, craniossinostose.
Esqueléticos: pectus excavatum ou carinatum, escoliose, hipermobilidade
articular, aracnodactilia, pé torto, alterações cervicais.
Dermatológicas: pele aveludada, translucente, fragilidade capilar,
cicatrizes distróficas.
Alergo-Imunológicas: alergias alimentares, alergias sazonais, asma,
eczema, esofagite eosinofílica, doença inflamatória intestinal.

CRITÉRIOS DIAGNÓSTICOS1

INDICAÇÃO DO ESTUDO GENÉTICO¹
Probando com fenótipo de SLD (baseado em história
clínica, exame físico, exames)
Obs.: Indivíduos com SLD podem ter escore sistêmico para
síndrome de Marfan ≥7 pontos

Tortuosidades vasculares em
indivíduo com SLD2.
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