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RESUMEN

Introduccion: el Sindrome de Marfan (SM) es un trastorno autosémico
dominante caracterizado por alteraciones del tejido conectivo; en
el que la talla alta, las extremidades y dedos alargados se asocian
con anormalidades en los sistemas cardiovascular, esquelético y
ocular. Su diagnostico se basa en los criterios de Ghent, que redne
hallazgos clinicos y factores hereditarios. Su principal complicacion
catastrofica es la dilatacion y diseccion de aorta. Mediante el
analisis del presente caso clinico se espera recabar las principales
caracteristicas relacionadas a esta importante patologia que aporte
argumentos claves a la literatura médica para un diagnostico precoz
y seguimiento oportuno que disminuya la morbimortalidad de esta
enfermedad.

Caso clinico: presentamos un paciente masculino en seguimiento
por parte de Medicina Interna, por su Pectus Excavatum (PE); ademas,
presenta estrias cutaneas, signos de la mufeca y pulgar, escoliosis
dorsal, proporcion reducida del segmento superior/inferior, indice
brazada/estatura aumentada y prolapso de valvula mitral, sumando
un puntaje total de 8 en la escala de Ghent se confirma diagnostico
de SM.

Conclusiones: el SM presenta una clinica heterogénea, cuyo
diagnostico se basa en los criterios de Ghent. Existe un alto riesgo
de complicaciones adrticas, con alta tasa de mortalidad por lo que el
diagndstico temprano es fundamental.

Palabras clave: térax en embudo, sindrome de Marfan, valvula mitral.
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ABSTRACT

Introduction: Marfan syndrome (MS) is an
autosomal dominant disorder characterized
by connective tissue disorders; in which
tall stature, elongated limbs and fingers
are associated with abnormalities in the
cardiovascular, skeletal, and ocular systems.
Its diagnosis is based on the Ghent criteria,
which combines clinical findings and hereditary
factors. Its main catastrophic complication is
dilation and dissection of the aorta. Analyzing
a clinical case, it is hoped to collect the main
characteristics related to this important
pathology that provide key arguments to the
medical literature for an early diagnosis and
timely follow-up that reduce the morbidity and
mortality of this disease.

Clinical case: a male patient who was
monitoring by Internal Medicine was presented
in this medical case, due to his pectus
excavatum (PE), he also presents skin striae,
wristand thumb signs, dorsal scoliosis, reduced
proportion of the upper / lower segment, stroke
index / increased stature and mitral valve
prolapse, adding a total score of 8 on the Ghent
scale confirms the diagnosis of MS.

Conclusions: MS presents a heterogeneous
clinical picture, whose diagnosis is based on
the Ghent criteria. There is a high risk of aortic
complications, with a high mortality rate, so
early diagnosis is essential.

Key words: funnel chest, Marfan syndrome,
mitral valve.

INTRODUCCION

El SM es un trastorno hereditario del tejido
conectivo con una incidencia estimada de uno
por cada 5000 individuos. Esta patologia fue
descrita inicialmente por el parisino Bernard-
Jean Antoine Marfan en 1896 y se trasmite
COMO un caracter autosomico dominante’.
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El 49% de los pacientes con diagnostico de
SM presentan un antecedente familiar positivo
para esta patologia, mientras que en un 30% de
ellos ocurre de manera espontanea, teniendo
que considerar la posibilidad de una mutacion
de novo. El defecto es causado por la mutacion
del gen FBN1, que codifica para la proteina
fibrilina-1%. Esta glicoproteina es el principal
componente de las fibras elasticas del tejido
conectivo con una amplia distribucion en la
matriz extracelular de la piel, pulmones, vasos
sanguineos, rinones, cartilago, tendon, musculo
y cornea. Otra mutacion que puede estar
presente es la del gen TGFBR2 que codifica
para el receptor Il del factor de crecimiento
transformante beta y que ha sido asociado con
el SM tipo 2; sin embargo, el hallazgo de esta
alteracion ha sido raro'®.

Las manifestaciones clinicas tipicas se
localizan a nivel ocular, con ectopia lentis,
miopia o desprendimiento de retina; a nivel
esquelético, con deformidades tordcicas,
aracnodactilia, escoliosis o hiperlaxitud
articular; manifestaciones cardiovasculares
como la insuficiencia aodrtica y mitral,
aneurismas y diseccion aortica, asi como
endocarditis bacteriana®. Entre las
deformidades toracicas el PE constituye una
de las principales caracteristicas fenotipicas
asociadas®.
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Tabla N°1

Criterios Ghent revisados para diagnoéstico de SM

En ausencia de historia familiar de SM

En presencia de historia familiar (HF) de SM

Ao(Z=2) + EL = SM

Ao(Z=2) + FBNT = SM

Ao(Z=2) + puntaje sistémico (=7 puntos) = SM
EL y FBN1T con aneurisma aortico conocido =
SM

EL+ HF =SM
Puntaje sistémico (Z =7 puntos) + HF = SM
Ao (Z =2 por encima de los 20 afios, Z>3 si es

menor de 20 afios) + HF = SM

Ao: puntaje Z del diametro aodrtico en senos de Valsalva o diseccion adrtica; EL: ectopia lentis;
FBN1: mutacion en el gen de la fibrilina-1; Z: Z-score; SM: sindrome de Marfan.

Fuente: Araujo, Marques, Freitas et al.”

El PE es una de las deformidades de la pared
toracica mas comunes, constituyendo el
88% del total de las mismas. Es importante
recordar que el PE se encuentra incluido como
un criterio mayor para el diagnostico de SMé. El
cual se basa en una serie de criterios clinicos
y genéticos denominados nosologia de
Ghent (Tabla N°1). El hallazgo de las distintas
manifestaciones clinicas del SM, actualmente
determinan un puntaje de hallazgos sistémicos
(Tabla N°2) que se utiliza cuando el paciente
presenta aortopatia, y la ectopia lentis esta
ausente’”.

La identificacion temprana y el manejo
adecuado mejoran el pronosticoy la expectativa
de vida de los pacientes con SM, quienes estan
propensos a complicaciones cardiovasculares.
Por lo que es de gran importancia el
conocimiento de las caracteristicas de este
sindrome al ser su diagndstico netamente
clinico. Su aporte educativo es valioso a
la formacién continua del médico, ya que
el aprendizaje de la medicina se basa,
generalmente, en la experiencia acumulada de
casos clinicos lo cual motiva a su presentacion.

Tabla N°2

Puntaje de caracteristicas sistémicas para SM presentes en el paciente

Signo de la mufieca y el pulgar: 3 puntos (signo de la mufieca o el pulgar: 1 punto)

Pectus carinatum: 2 puntos (PE:1 punto)

Deformidad en el retropié: 2 puntos (pie plano: 1 punto)

Neumotorax: 2 puntos
Ectasia dural: 2 puntos
Protrusion acetabular: 2 puntos

SS/Sl reducida y proporcién brazada/estatura incrementada (sin escoliosis grave): 1 punto

Escoliosis o cifosis toracolumbar: 1 punto
Extension reducida del codo: 1 punto

Hallazgos faciales (3/5): 1 punto (dolicocefalia, enoftalmos, fisura palpebral baja, hipoplasia

malar, retrognatia)
Estrias cutaneas: 1 punto

Miopia mayor de 3 dioptrias: 1 punto
Prolapso mitral (todos los tipos): 1 punto

Total maximo 20 puntos; un puntaje de 7 0 mas indica afectacion sistémica.

SS/SI: proporcion segmento superior/inferior
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La dilatacion adrtica se encuentra en un 80%
de pacientes con SM sobre todo si se asocian
a PE™®. En el presente articulo se expone el
caso de un paciente con PE con caracteristicas
fenotipicas de SM, con las que se obtiene
el diagnostico, sin la necesidad de recurrir
a estudios genéticos debido al alto costo y
la dificultad de realizarlos en nuestro pais,
considerando el porcentaje de pacientes con
PE que concurren a consultas tanto de primer
nivel como hospitalarias, es importante tener
este diagnostico presente con pacientes con
dichas caracteristicas.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino de 26 afios, nacido y
residente en Loja, Ecuador, mestizo, educacion
superior completa. Antecedentes familiares:
padre fallecido por enfermedad cardiovascular
no especificada y nefropatia de Berger en
ambos padres. Entre los antecedentes
personales refiere que hace 4 afos fue
diagnosticado de subluxacion bilateral del
cristalino y aproximadamente hace 3 afios
mediante ecocardiografia se le diagnostica
de prolapso de la valva mitral anterior sin
presencia de insuficiencia valvular ni dilatacion
de grandes vasos.

El paciente acude a consulta externa del
servicio de Medicina Interna del Hospital Isidro
Ayora dela ciudad de Loja, Ecuador, para control
por seguimiento de la deformidad toracica
tipo PE (Imagen N°1). El paciente refiere
presentar deformidad a nivel de térax desde el
nacimiento, tornandose mas evidente durante
el crecimiento, sin evidencia concomitante de
sintomatologia alguna.
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Imagen N°1
Fotografia antero-lateral del térax, se observa
hundimiento central de la pared anterior del
térax (flecha)

Al realizar el examen fisico se evidencia al
paciente asintomatico, orientado en tiempo,
espacio y persona con TA: 95/65 mm/Hg,
FC. 92 lat/min, FR: 18 rpm, temperatura:
36.5°C, peso:. 64 kg, altura: 180cm, IMC:
19.75, de biotipo ectomorfo, la longitud de
la brazada/envergadura es de 179 cm. En la
region toracica: a la auscultacion cardiaca
no se evidencia patologia de importancia,
presencia de deformidad anatomica tipo
PE, con expansibilidad toracica conservada;
ademas, existe presencia de estrias atréficas
(striae atrophicae) y escoliosis dorsal del térax
(Imagen N°2).
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Imagen N°2
Region dorsal, se evidencia estrias cutaneas
(flecha blanca) y asimetria en hombros (flecha
negra) debido a escoliosis dorsal.

En la evaluacion de las extremidades se
encuentra el signo de la mufieca (Imagen
N°3) y del pulgar positivo, presencia de
dolicostenomelia con aracnodactilia (Imagen
N°4); con una proporcion segmento superior/
inferior reducida.

Imagen N°3
Signo de la mufieca; la punta del pulgar cubre
la ufa entera del quinto dedo cuando envuelto
alrededor de la mufieca contralateral.

Imagen N°4
Presencia de aracnodactilia (dedos de arafia).

Los examenes reportan: glicemia en ayunas
87 mg/dL; colesterol total 175 mg/dL, C-HDL:
57 mg/dL, C-LDL: 101 mg/dL, triglicéridos: 105
mg/dL, BUN: 9.5 mg/dL, plaguetas 232 000
por mcl, creatinina 0.7 mg/dl, hemoglobina
16.9 g/dl, hemograma con 4900 leucocitos por
mcL, formula diferencial: granulocitos 56.9%,
monocitos 7.7%, linfocitos 34.2%. Se realiza
ecocardiograma de control manteniendo
como resultado el prolapso valvular mitral, sin
insuficiencia valvular ni dilatacion aortica, no
se encuentra hipertrofia de ventriculos.

Finalmente, con los antecedentes y hallazgos
clinicos encontrados, pese a que no se
realizd un estudio genético en busqueda de
la mutacion especifica por la limitacion en la
realizacion de estudios genéticos moleculares
en el pais; se llego al diagnostico de SM por
presentar el antecedente familiar positivo y
la presencia de caracteristicas clinicas segun
los criterios de Ghent revisados, alcanzando
un puntaje sistémico de ocho puntos. No se
presentd dificultad para el diagndstico en
cuanto a barreras culturales, lingiisticas o de
alguna indole.
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Tras el diagndstico, se le recomendd al
paciente realizar varias sesiones de terapia
fisica y soporte ortopédico para la escoliosis.
Ademas, el tratamiento oftalmolégico para
la subluxacion del cristalino fue conservador
mediante la prescripcion de lentes. Se le
propuso una intervenciéon quirdrgica para la
correccion estética del PE, la cual no se ha
llevado a cabo hastalaactualidad porindecision
del pacientey falta de adherencia al tratamiento
para sus comorbilidades. Se presenté al
paciente el consentimiento informado, quien
aceptd y permitio la publicacion de sus datos
clinicos e imagenes para la presentacion de
este caso. Actualmente el paciente acude a
controles de manera periodica y se maneja un
protocolo multidisciplinario con interconsultas
y seguimiento por los servicios de genética

clinica, traumatologia, medicina interna vy
cardiologia.
DISCUSION
El SM es un trastorno sistémico del

tejido conectivo. La enfermedad afecta
principalmente los sistemas cardiovascular,
ocular y esquelético. El diagnodstico se realiza
basandose inicialmente en un minucioso
examen clinico y una completa historia familiar,
acompanada de ecocardiograma, evaluacion
oftalmoldgica y radiografica*®.

EISM presentaunaampliavariedad de fenotipos
entre los desordenes del tejido conectivo
sistémico. Uno de los mas caracteristicos que
ocurren en dos terceras partes de pacientes
marfanoides, es la presencia de la deformidad
en la pared toracica denominada PE™".

La progresion de la deformidad toracica en
el PE ocurre durante la adolescencia, y por lo
tanto en esta etapa es cuando los sintomas
y los aspectos psicosociales pueden ser mas
evidentes'. El indice de Haller se utiliza para
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evaluar la gravedad de la deformidad del PE
en la TAC (Imagen N°5). Tradicionalmente, un
Indice de Haller de >3.25 se consideraba una
indicacion para la cirugia en pacientes con una
deformidad del PE™34,

C-Haller8

Imagen N°5
Esquema de una TAC de toérax, corte axial a
nivel del tercio distal del esterndn. indice de
Haller = A-Haller / C-Haller (A-Haller = distancia
latero-lateral maxima; C-Haller = distancia
antero-posterior mas corta). Fuente: Baldassari
etal.™

En el SM la principal complicacion catastrofica
es la dilatacion y la diseccion de aorta que
tiene mayor prevalencia en pacientes con
PE'. Cuando ocurre la diseccion adrtica los
pacientes presentan dolor abdominal agudo
o dolor en el pecho y la espalda; no obstante,
también puede presentarse atipicamente’.
Otra caracteristica fundamental entre pacientes
con SM, constituyen la presencia de estrias
cutaneas vy la hiperlaxitud. La escoliosis
constituye otro de los rasgos sistémicos
presentesen el SMy suasociacion en pacientes
con PE es mayor'®.

El resultado en cuanto a esperanza de
vida mejora con el diagndstico precoz, el
manejo  multidisciplinar ~ comprendiendo
revisiones oftalmoldgicas anuales, revisiones
semestrales por el traumatologo, en aquellos
casos de escoliosis en adultos con deformidades
progresivas, control por el cardiologo y cirujano
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vascular mediante ecocardiogramas anuales y
adjuntar el tratamiento médico para retrasar o
prevenir la progresion de la dilatacion aortica 'y
la cirugia electiva oportuna' e,

CONCLUSIONES

El PE, una de las deformidades pectorales
mas comunes, se encuentra asociado a
patologias del tejido conectivo como el SM.
Se describe un caso de PE en control médico
que presenta caracteristicas identificables
para el SM, basados en datos clinicos y
antecedentes familiares, segun criterios de
Ghent. El SM tiene una presentacion clinica
muy heterogénea. La principal complicacion
catastrofica es la aortopatia, por afectar a la
pared de la aorta. En este tipo de pacientes es
imprescindible el diagndstico precoz, un plan
estratégico de seguimiento y prevencion de las
complicaciones.
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