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Sindrome de Marfan

Es una mutacion genética (FBN1) en el cromosoma 15, que produce un tejido conectivo defectuoso por
afectacion de una proteina llamada fibrilina que afecta varias partes del cuerpo ya que tiene la funcién de sostén
del organismo. Esta proteina se encuentra en el tejido conectivo del esqueleto, los ojos, el corazon, los vasos
sanguineos, la piel, los pulmones. Segun estadisticas de EEUU, 1 de cada 5000 personas lo padecen. Hay un
50% de probabilidades de heredar el Sindrome de Marfan de un padre afectado.

En 1896 el pediatra francés Jean Antoine Bernard Marfan public6 un articulo describiendo el caso de
una pequefa de 5 afios. Desde esa primera mencion, si bien la medicina adn no ha encontrado la cura definitiva,
ha avanzado en los tratamientos, permitiendo que un paciente afectado tenga una expectativa de vida de 70
afios con los controles preventivos. Los mayores adelantos en el manejo de la enfermedad se produjeron con los
avances de la cirugia cardiovascular como la operacion de reemplazo de aorta y la disminucion de las muertes
por aneurisma y las drogas betabloqueantes que logran detener la hipertension arterial y ayudan al modelaje del

ventriculo izquierdo, y teniendo un seguimiento cercano de todos los factores de riesgo.

Si bien existen caracteristicas propias del SM, la mutacion se manifiesta en forma diferente en cada
individuo, ain en miembros de una misma familia, ocasionando que algunos pacientes presenten algunas y otros
tengan todas las caracteristicas:

e Escoliosis, dolicoestenomelia (cuando la distancia entre ambos miembros superiores extendidos es
mayor en tres centimetros 0 mas que la talla), pectus excavatum o carinatum, hiperlaxitud en las
articulaciones genus recurvatum, reducida masa muscular, aracnodactilia, dientes apifiados, paladar
ojival, pies planos.

e Luxacion o subluxacién del cristalino, desprendimiento de retina, miopia, glaucoma, estrabismo, cataratas
antes de los 50 afos.

e Dilatacién de la raiz aértica, aneurisma adrtico, prolapso de valvula mitral, aneurisma de aorta abdominal
antes de los 50 afios

e Neumotdrax espontaneo

e Estrias en la piel.

Se diagnostica a través de un cuidadoso diagndstico clinico y debe incluir:

Antecedentes familiares, examen fisico, ecocardiograma, examen oftalmolégico, examen traumatolégico.

Un diagnéstico oportuno permitird al cardidlogo el suministro de betablogueantes que detendran la dilatacion
de la aorta y demoraran su ensanchamiento postergando en lo posible la cirugia o tener tiempo para programarla

antes que sea una urgencia.



Un péarrafo aparte merecen aquellas enfermedades que comparten genes contiguos con el Marfan como el
Loetz Dietz o el Golden Spritzen en los cuales la clinica es parcial y es importante jerarquizar otros signos como
tvula bifida o la miopia y dismorfias faciales.

También merece un comentario la forma de Marfan neonatal en la cual la expresioén clinica cardiovascular es

mucho mas cataclismica con falla cardiaca y muerte precoz por valvulopatias
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