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RESUMEN

Se presenta el caso de una paciente que acude a
consulta externa del Hospital Vicente Corral Moscoso
con diagnostico de aneurisma de aorta abdominal
realizado mediante tomografia, ademas se observa
que la paciente presenta un biotipo compatible
con Sindrome de Marfan lo que constituye un
desafio diagnéstico y terapéutico. El Sindrome de
Marfan se presenta en 1 a 3 casos en cada 10.000
pacientes y es causado por defectos en un gen lla-
mado fibrilina-1, el cual juega un papel importante
para la sintesis del tejido conectivo del cuerpo
ademas de acompanarse de mal formaciones car-
diacas y vasculares.

DeCS: miotomia extendida, acalasia, funduplicatura,
cirugia minimamente invasiva.

ABSTRACT

Itis presented a case of a patient who attends out-
patient consultation at the Vicente Corral Moscoso
hospital with a diagnosis of abdominal aortic
aneurysm which was identified through tomography.
Besides, the patient shows a biotype compatible
with Marfan syndrome which constitutes a challenge
for diagnosis and therapy. Marfan syndrome is
present in 1 to 3 cases out of 10,000 patients, and
it is caused by defects in a gene called fibrillin-1. Fi-
brillin-1 plays an important role for the connective
tissue synthesis of the body; accompanied with
cardiac and vascular malformations as well.

Keywords: Marfan syndrome, abdominal aneurysm,
extended myotomy, achalasia, fundoplication, mi-
nimally invasive surgery.

INTRODUCCION

El sindrome de Marfan (MFS) es una enfermedad
del tejido conectivo que se hereda de forma auto-
sOmica dominante, causada principalmente por mu-
taciones en el gen FBN1. Este gen codifica la fibrili-
na-1, una glicoproteina que es el principal constitu-
yente de las microfibrillas de la matriz extracelular.
La mayoria de las mutaciones son Unicas y afectan



a un Unico aminoécido de la proteina. La reduccion
o cantidad anormal de la fibrilina-1 conduce a la
debilidad del tejido, aumento de factor de crecimiento
transformante beta de sefalizacién, la pérdida de
las interacciones célula-matriz y a las diferentes ma-
nifestaciones fenotipicas del sindrome de Marfan®.

Clinicamente se evidencia con caracteristicas anormales
en el corazdn, el ojo y el esqueleto. Las manifestaciones
cardiovasculares incluyen prolapso de la valvula
mitral, la dilatacion de la aorta y diseccion adrtica.
Enfocandonos en la estructura de la aorta, la misma
que estad formada por intima, muscular media y ad-
venticia, es en la intima y principalmente en la
tdnica media donde ocurren los principales cambios
patoldgicos que afectan la pared adrtica@ 3. Otras
caracteristicas incluyen alteraciones oculares con el
desplazamiento del objetivo (ectopia lentis), extre-
midades largas desproporcionadas y la dilatacién
aneurismatica de la aorta con posterior rotura o di-
seccion® ). La formacion de aneurisma implica una
compleja interaccién de la predisposicién genética,
los factores de riesgo cardiovascular, y las fuerzas
hemodindmicas® 7.

Actualmente, la prevalencia en el Sindrome de
Marfan es de 3 personas por cada 10.000 habitantes.
Este dato lo convierte en una de las mas frecuentes
dentro de las llamadas enfermedades raras. Hace
no muchos anos, la prevalencia era sensiblemente
inferior: 1 persona por cada 10.000 habitantes.
Este aumento de la poblacién afectada no significa
necesariamente un crecimiento de la incidencia de
la enfermedad sino que evidencia una mejoria clara
en los procesos de diagnoéstico. El diagndstico

precoz se postula como una de las primeras armas
para combatir el sindrome y sus secuelas® 9. Todavia
es dificil usar pruebas genéticas modernas para el

diagndstico porque el sindrome de Marfan puede
ser causada por muchas mutaciones diferentes en
FBN1, un gen grande con 65 segmentos de codifi-
cacion, mientras que las mutaciones en otros genes
pueden causar superposicion de fenotipos. Varios
ensayos clinicos de la terapia con medicamentos,
entre ellos el farmaco antihipertensivo losartan,
estan en cursoto. 1,

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de una mujer de 33 anos procedente y re-
sidente de la ciudad de Cuenca, su motivo de
consulta fue una masa en el mesogastrio, pulsatil
no dolorosa mas evidente en decutbito dorsal desde
hace 9 meses en donde cursaba el 7mo mes de
embarazo; se realiza cesarea sin ninguna complica-
cion. Dos meses, antes de la consulta dicha masa
aumenta de tamano, se suma dolor urente de leve
intensidad, mas cefalea por lo que se auto medica
paracetamol. Ademas presenta distencion abdo-
minal, dispepsia, hiporexia y siente que dicha masa
aumenta de tamano, presenta latido y pulsaciones
visibles.

En el examen fisico presenta TA: 120/80 FC: 80 FR:
20 T: 36.6 C°. Pupilas: isocéricas normoreactivas.
Piel: caliente y seca. Térax: pectum escavatum, des-
doblamiento del segundo ruido en foco adrtico.
Abdomen: ligeramente distendido se palpa masa
abdominal en epigastrio y mesogastrio con latido
pulsatil de moderada intensidad doloroso a la pal-
pacién profunda de aproximadamente 12x9cm. Se
palpa insinuacién de cuello de aneurisma bajo
parrilla costal. Extremidades: pulsos iliacos, femorales
y popliteos presentes bilateralmente, miembros in-
feriores y superiores alargados (Grafico 1).

GRAFICO 1. Pectum Excavatum, Masa abdominal, dedos de extremidades alargadas
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Dentro de los exdmenes complementarios se solicita
EKG con riesgo quirdrgico II/IV.

En Angiotac con reconstruccion 3D se observa for-
macion aneurisma de aorta abdominal a 13mm de
las arterias renales hasta la bifurcaciéon de iliacas de
116.6mm y de 57x51Tmm de didmetro. La iliaca de-
recha de 26mm vy la izquierda de 20mm sin placas
de ateroma. El Ecocardiograma reporta un aneurisma
aortico abdominal con trombos, valvula mitral con
valva anterior engrosada y presencia de leve regur-
gitacion, valvula adrtica normofuncionante, aorta
descendente con aumento de didametro. (Grafico 2).

GRAFICO 3. aneurisma abdominal y protesis de aorta abdominal
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Es intervenida quirirgicamente por 3 ocasiones en
un lapso de 72 horas.

En su primera cirugia con duracion de nueve horas,
se encuentra masa pulsatil de 10cmx7cm de dié-
metro, infrarenal, paredes muy friables (Grafico 3).
Se observa aneurisma a nivel de iliaca derecha de
4cmx5cm con trombo en su interior y obliteracion
completa de hipogastrica derecha. Anestesia: Peri-
dural continua para manejo posoperatorio de dolor
y anestesia general. Heparina transoperatoria x dos
dosis de 5000 Ul. Se procede a colocar prétesis de
arteria aorta (Grafico 3).

a2 mm (30




Paciente va a la Unidad de Cuidados Intensivos (UCI), es extubada, refiere dolor
a nivel de miembros inferiores el que se maneja con anestésicos y analgésicos sin
embargo el dolor persiste. Se realiza Eco Doppler que reporta Aorta infra renal
con trombo mural (estenosis 50%), protesis arterial sin flujo en su interior,
arterias iliacas externas con estenosis moderada y de la arteria femoral comun
hasta los troncos tibio peroneos ocluidos. (Grafico 4).

Se solicita Angiotac que muestra aorta superior de calibre y trayecto adecuado,
a nivel infra renal una imagen hiperdensa que ocupa la luz del vaso en su
totalidad llegando hasta la bifurcacion de iliacas comunes (trombos), las iliacas
externas con flujo filiforme y disminuido. (Grafico 5).

Cuarenta horas de la primera cirugia, es intervenida por segunda ocasion, con
un procedimiento de duracién de dos horas. Anestesia: Peridural + Sedacion.
Se realiza trombectomia bifemoral (Grafico 6). Se obtienen flujos regulares y se
hepariniza con 25000 UI. Paciente regresa a UCI para postoperatorio.

GRAFICO 6. Trombectomia
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GRAFICO 7. A, By C: Trombectomia

Pese al procedimiento paciente presenta dolor,
frialdad y palidez de miembros inferiores. Se presume
clinicamente una nueva trombosis por lo que se de-
cide realizar cambio de prétesis aortica con anasto-
mosis bifemoral (cirugia de emergencia).
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Se interviene por tercera ocasion, cirugia con
duracion de cuatro horas. Anestesia: general + pe-
ridural. En los hallazgos se observa trombo aorto
iliaco. Se realiza anastomosis aorto femoral bilateral.
Durante el acto quirlrgico se presentan dos episodios



de trombosis en ramas de las femorales de nueva
protesis por lo que se realizan trombectomias in-
mediatas y colocacién de nueva protesis aortica
con anastomosis bifemoral (Graficos 7 y 8).

Por su enfermedad de base, la coagulopatia y la
obstruccion arterial, se mantiene en ventilacién
mecanica en UCI; se observa inestabilidad hemodi-
ndmica. Miembro inferior izquierdo recupera tem-
peratura sin embargo el miembro derecho se en-
contraba frio, pdlido con manchas cianéticas en
muslo y ausencia de pulsos (Grafico 9, pagina ante-
rior).

Paciente andrica, en mal estado general, a las doce
horas de la Ultima intervencion presenta paro car-
diorrespiratorio, no responde al RCP, y fallece tras
realizar cuagulopatia no controlable.

DISCUSION

Las lesiones cardiovasculares determinan el prondstico
del sindrome de Marfan (MFS), ya que son las que
ocasionan la mayor mortalidad, en 70%-95% de
los casos‘2.

El aneurisma adrtico, la diseccién adrtica y la
posterior ruptura son las principales causas de mor-
bilidad y mortalidad en las personas con MFS(3. 14,

Como tratamiento del aneurisma adrtico por Marfan
tenemos tratamientos clinicos y quirdrgicos que
pueden emplearse individualmente o complemen-
tarse, siendo el tratamiento clinico el que mejor re-
sultados nos muestra en estadios tempranos y el
quirtrgico en aquellos en los que ya existen secuelas
de consideracion.

Dentro del tratamiento clinico los B-bloqueantes
son eficaces mostrando mas lento crecimiento de
la raiz adrtica, y mejoria de la supervivencia en el
MFS, sin embargo no protege la degeneracion
aortica ni el desorden de las fibras elasticas y en
mas de 10% de los pacientes que son intolerantes
desencadenan asma, depresion o fatigats 617, El
Losartan es un medicamento que ha llamado la
atencién por su efecto conocido de antagonizar
TGF-B elemento indispensable en la fisiopatologia
del MFS. Un estudio presentado recientemente en
28 individuos con MFS mostré que la combinacién
de losartan y B-bloqueantes (atenolol o propranolol)
proporciona una proteccion mas eficaz y segura
para frenar e incluso disminuir la raiz adrtica. En la
actualidad se encuentra en curso un estudio que

compara Losartan y atenolol en 600 pacientes con
MFS con un seguimiento de 36 meses que pronto
arrojara resultados concluyentes®.

Los inhibidores ECA solos o en combinacién con f3-
bloqueantes es otra estrategia de tratamiento para
los individuos con MFS. El fundamento de su utili-
zacion es una implicacion del sistema renina-angio-
tensina en el desarrollo de la rigidez adrtica y su
crecimiento'® 20),

Sin embargo, la investigacion reciente indica que el
bloqueo AT1R puede ser mas eficaz que los inhibi-

dores ECA y actuar mas como B-bloqueantes a
través de la reduccion de la presion arterial@'-22,

La doxiciclina, un antibidtico de la familia de las te-
traciclinas e inhibidor inespecifico de MMP-2 y
MMP-9, puede atenuar el crecimiento de la raiz
adrtica en un modelo de ratén con MFS@3. 24,

Por tanto la combinacién de losartan y doxiciclina
puede ser una tactica atractiva que muestra resul-
tados prometedores en la prevencion de complica-
ciones aorticas®.

Las estatinas como la pravastatina, que inhiben las
MMPs en el nivel post-traduccional podria afectar
al crecimiento de la raiz adrtica; algunos datos su-
gieren una reduccion en la dilatacién de la raiz
aortica, al menos en un modelo de ratén de MFS
pero se necesitan mas investigaciones®?®).

La cirugia adrtica profilactica ha sido la Unica opcién
real terapéutica para los pacientes con MFS@7,

Las indicaciones quirurgicas para la reparacion de
la aorta abdominal constituyen el cambio subito de
mas de 0.5 cm en un ano o cuando la aorta
excede de 5 - 6 cm.

En una serie publicada en 2009 en la revista
Journal of Vascular Surgery, siete pacientes con
MFS y diseccién crénica de la aorta toracica des-
cendente (tipo B) fueron tratados mediante el im-
plante de endoprdétesis adrticas, con una necesidad
de reintervencion del 33% antes de los dos anos
por endofugas; en todos los casos se comprobd un
crecimiento progresivo de la aorta después de la
exclusion.

Los datos disponibles sobre prétesis endovasculares
en pacientes con MFS u otras alteraciones del
tejido conectivo son limitados. De hecho, hay infor-
macion insuficiente que guie para tomar decisiones
con seguridad y eficacia en estas situaciones.
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El MFS es una contraindicacion para la reparacién mediante prétesis endovasculares
en todos los protocolos de investigacion.

En nuestros dias, la cirugia de la aorta es eminentemente la cirugia clasica de
reparacion “abierta” mediante protesis sintéticas, y la cirugia endovascular
queda solo relegada para pacientes absolutamente contraindicados para cirugia
abierta por una mortalidad postoperatoria demasiado elevada.

Existe actualmente una mayor expectativa de vida por los beneficios de la
cirugia, una mayor frecuencia de casos leves detectados por el uso precoz de
medios diagndsticos y el uso de farmacos. La sospecha clinica precoz de este
padecimiento permite la realizacion de tratamientos clinicos tempranos y
control de las secuelas.
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