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INTRODUCCION

El presente trabajo es una revisfon bibllográfica de los reporte
de las djferentes lesiones que se presentan en el SINDROME DI
MARFAN; ademas de la presentación de dos casos ocurridos en e
HOSP1TAL GENERAL SAN JUAN DE DIOS, uno de ellos fue e
hallazgo de necropsia, tratado como una insuficiencia Cardiac,
Congestiva secundaria a una probable 1esion reumática, Otro pacientE
que llegó por una traumatismo leve y accidentalmente en el exame¡
fjsico se encontró una masa que resultó ser un aneurisma de la Aort,
abdominal ambos pacientes presentaban alteraciones musculo
esque1éticas.

Se presentaban varios r~portes de pacientes con lesione:
principalmente Carduivascu1ares qU3 pueden encontrarse en e
SINDROME DE MARFAN. Lesiones valvu1ares y lesiones del tronc(
Aortico y Aorta ascendente con formación de aneurisma ya se,
disecan te o no.



OBJETIVOS.

t Revisar y actualizar los conceptos de la Patología del tejido
conectivo y en especial del SINDROME DE MARFAN.

2, Presentar varios casos reportados de la literatura del
SINDROME DE MARFAN.

ó, Presentar dos casos ocurridos de SINDROME DE MARFAN en
el Hospital General San Juan de Dios de Guatemala.



l.

2.

3.

MATERIAL Y METODOS

Revjsión de arHculos, Ubros de texto y pubUcacjones referentes
a la enfermedad de MARFAN, en el bjbUoteca USAC, IGSS,
I.N.C.A.P.

Revjsjón de hjstodas c1J;Úcas de dos casos de SINDROME DE
MARFAN en el HospÜal Ggneral y revjsjón del jnforme de
necropsja de uno de los paCÍca teso

Presentacjón de reportes
presentacjón de dos casos:

sjgnj[jcaHvos encon trados y



IDSTORIA

El aneurisma discecante de la Aorta es una manifestación bien
conocida en la enfermedad de Marfan.

En 1896, Anton Marfan describió el caso de una niña de 5 años
de edad, que presentaba anormalmente grandes los brazos y las piernas,
en especial los dedos de las manos y pies presen tando flexura fibrosa
dando un aspecto de forma de araña; llamó a ésta caracteristica
Dolicostenomelia, que significa excesivo adelgasamiento y crecimiento
de los miembros, 6 años mas, tarde la niña desarrolló otras
malformasiones como: Torax en embudo, aplanamiento del borde
inferior de las costillas y marcada cifoscoIioms "dorsd. Esto fué reportado
por Mary y Ba bonneix (1902): El mismo año Acherd sugirió que se
introdujera el término "Aracnodactilia" para definir ésta entidad
patológica.

El reconocimiento de las alteraciones cardiovasculares por Salle
(1912) y de defectos oculares (dislocación de los lentes) por Boerger
(1914) en pacientes con malformaciones musculo - esqueléticas,
estableció la enfermedad de Marfan como una triada. El compenente
que predomina de la triada hace que el paciente consulte a las diferentes
cJinicascomo Reumatología, Ortopedia, Cardiología y Oftalmología.

La indidencia de las anomalias cardiacas varia desde 17.50/0
(Sinclair) a 650/0 (Lynas) y de lesiones oculares de 450/0 (Siclair) a
750/0 (Ross).

Esta entidad patológica podia ser facilmente reconocidaen
niños pequeños que presentaran los dedos de las manos grandes y largos,
torax en tonel, dislocación lenticular con marcada Miopía, formando
todo el cuadro característico. Papaionnou et al. (1961) describió
cuatro casos en niños pequeños, cuyas edades variaban entre 5 - 26
meses con Síndrome de Marfan típico, los cuales fueron estudiados con
cateterismo cardíaco y angicardiografía, encontrando dilatación de la
Aorta ascendente y tronco pulmonar, con dilatación aneurismal de



los senos de Valsa1va.

Pueden presentarse alteraciones musculo esqueléticas
adicionales que se asocian al Sindrome, dislocación articular, Genu-
recurvatum, Genu - valgum, torax en tonel, escápulas aladas,
Dolicocefalia, prognatismo, paladar hendido, deformidad de los oidos
etc. Lo cualfué discutido por Parish (1960). Otro aspecto important~
es la facilidad para que se presen ten infecciones pulmonares
malformaciones evolutivas de los pulmones, enfermedades pulmonare~
quísticas y neumotorax expontaneo (McKusick), 1960, Sinclair et el.
1960).

Familiares encuentados de paciente con el Síndrome completo,
los cuales presentaban gen autosómico dominante irregular así tambien
formas incompletas de la enfermedad, formas frustradas, den tro de
otros miembros de la familia. (Tobin et el. 1946), (Lynas, 1958).

McKusick (1964) clasificó el Síndrome de Marfan con algunas
otras enfermedades solitarias hereditarias del tfJjido conectivo,
Pseudoxantoma Elástico, Síndrome de EhIer - Danlos, y varios
trastornos del metabolismo de los mucopolisacaridos, entre ellos los
Síndromes de Hurler y Hunter.

LESIONES CARDIOVASCULARES

Las lesiones cardiovascu1ares que estan mas comunmente
asociadas con la enfermedad de Marfan son: Defecto del Septum
Auricular, necrosis de la media de la Aorta o tronco pulmonar, con
aneurisma ya sea discecan te o no y anormalidades de las valvulas
Aortica y Mitral. Piper e Irvin Jons (1926) reportaron lesiones
Aorticas con probabilidad de discecar y de provocar muerte súbita.
Gardner et al. (1926) describió un muchacho de quince años que
presen taba discección extensa en las principales remas aórticas y ademas
presentaba aneurisma discecante de la arteria Pulmonar. OtroS
ejemplos fueron reportados como hallazgo de necrosia por Reynols
(1950); Moses (1951); Marvel y Genovesse (1951) y Withaker y
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Sheehan (1954).

Histologicamente en la lesión aórtica en el enfermedad de
Marfan se vé fragmentación del tejido elástico de la media, esto esta
siempre presente y se dice que es la única forma de distinguir aquellos
casos que no hay otra estigma de la enfermedad de Marfan, estos no
demuestran daño del tejido elástico tan extenso. (Harrisson, 1961)
también se ha sugerido que tales casos pueden corresponder a las
formas frustadas de la enfermedad.

Hay también atrofia de la capa muscular media con tejido
fibroso reemplazondola y excesiva acumulación de material mucoso en
las células internas. Usualmente hay un adelgazamiento de las paredes
musculares y engrosamien to de la in tima y la adven ticia. Ocurren
cambios histológicos similares en las arterias pulmonares, presen tande
también la normal involución del tejido elástico de los vanos después
del nacimiento, haciendo manos obvia la lesión.

Griffiths el al. (1951) descubrió un aneurisma discecante en
una madre de 34 años y uno qe los cuatro hijos estaba también
afectado.

Lynas (1958) trabajando en Ulster estudió 13 familias con 31
miembros afectados con el Síndrome completo y formas frustadas de
la enfermedad.

Co1eman (1955) reportó un aneurisma discecante de la Aorta
en una niña de ocho años, con templó la posibilidad de que podría ser
de origen congénito, también informó de muchos otros casos en niños
bastante pequeño. McKusick (1955 - 1960) en su extesa revisión de
los aspectos cardiovascu1ares de la enfermedad de Marfan dijo que se
trataba de un trastorno hereditario del tejido conectivo y que el daño
estaba en unas células del mismo. Ademas de muchas anormalidades
él mensionó: Dilatación del anillo de la valvula aortica y aorta
proximal; discección y tendencia al estrechamiento y saculación de
las copas de valvula aórtica.

9
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Bing1e reportó un caso de una mujer de 32 años que presentab

neurisma discecante de la Aorta u Ductus arterioso patente. La señor:

nurió de Hemopericardio como consecuencia de ruptura del aneurisma
ilde la Aorta en donde presen taba un área an tigua de discección. Lesion

es Valvu1ares.

Numeroso trabajos que se refieren a incompetencia de la valvu1a

aórtica estan relacionados con la enfermedad de Marfan, éstos podrían
ser dilatación del anillo de la valvu1a, afectando las copas de la misma ,

o ambas. Goyette y Palmar (1953) en su revisión fundamental de 34
casos de reporteros de necropsia con enfermedad de Marfan, siendo en
este trabajo la lesión mas importan te necrosis de la media, y formación
de aneurisma discecante ascendente con dilatación del anillo de la
válvula provocando incompetencia.

Hays y Boggan (1955) describió el caso de un negro de 27 años
de edad quien desarrolló insuficiencia cardiaca súbita y murió tres
meses despues, en la autopsia una comisura de la valvu1a aórtica estaba
practicamente rota, la Aorta mostraba una escoriación de alrededor de
ocho cms. proximales; al exámen histo1ógico presentaba necrosis de
la media, el grosor de la Aorta mostraba dilatación de la adventicia
con edema e inflamación crónica moderada.

Steingberb Geller (1955) describieron tres casos de dilatación
aneurismal de los senos de Valsalva, dos de los tres pacientes eran
asintomáticos, pero el tercero era una mujer de 47 años que presentó
dolor táxico súbito, debilidad con incompetencia aórtica, insunciencia
cardíaca, congestiva e hipertrofia cardiaca.

El 1957, McKusick et al. describió cuatro casos de entenosis
aórtica y regurgitación en pacien tes con aneurisma discecan te de la
aorta por medionecrosis, consideraron que la medionecrosis

no

espedífica de debía al resultante es tres hamodinámico sobre la Aorta.

Piper et al. (1957) reportaron tres casos con Síndrome
de

Marfan y aneurisma de la aorta. Uno sobrevivió a la discección, pero
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~ los otros dos murieron presentando dilatación aneurismal de la aorta,

aorta con medionecrosis e incompetencia valJu1ar aórtica.

Griffjn y Koman (1958) encontraron 50 reportes de Síndrome

de Manfan en la literatura diagnosticados en la necropsia. Uno de esos
casos era el de una mujer de 37 años que tenia incompetencia severa
de la valvu1a aórtica, aracnodactilia; miopía con historia de sub1ujación
de los lentes, defidiencia del tejido celular subcl,ltáneo, paradar hendido,
orejas grandes con deformidades de las prominencias supra orvitarias
y toraxicas. En la au topsia se encon tró dilatación fusiforme de la aorta
ascendente proV'Ocando incompetencia aórtica; de éste trabajo se dedujo
que el 800/0 de los casos presentaron necrosis de la media en la aorta
o la arteria pu1monar, 660/0 de los casos presentaron dilatación
aneurismal de la aorta ascendente y el 300/0 de los casos presentaron
aneurisma discecan te de la aorta.

1rvin et al. (1965) Jncontraron 9 casos de aneurisma de la Aorta
abdominal en la enfermedad de Marfan.

Se encontraron reportes de lesiones aneurismales en arterias que
no fueran la aorta y el tronco pulmonar. Austin y Shfer (1957)
reportaron necrosis de la media con aneurisma discecan te de las arterias
lnnominada y ambas carótidas primitivas, ademas del aneurisma
discecante de la aorta ascendente, Van Buchem (1958) describieron
necrosis de la media en las arterias: Carótida, Femoral, Esp1enica y
Renal, así como en la aorta ascendente y descendente; otros casos han
sido asociados 'a estenosis de la Pulmpnar, coartación de la Aorta y
defecto Septaal. Existe un caso descrito en 1959 en una mujer de 27
años, quien murió por cardiomegalia e incompetencia Mitral y
Tricuspidea. El corazón pesaba 780 grms. con hipertrofia de las cuatro
cámaras cardiacas. El anillo de la valvu1a Mitral media 23 cms. y el
de la Tricúspide 18 cms. El Miocardio mostró hipertrófia del muscu10
con proliferación del tejido conectivo. Va n Buchem llamo a ésta lesión
"Corazón de Aracnodactilia". .En el árbol familiar estaban afectados
la madre y dos hijos, mientras que el padre y un hijo eran sanos.
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Tuna Y Thal (1961) describieron cuatro casos de Síndrome de

darfan: dos de éstos pacientes tenían una enonne dilatación
lIIeurismal de los serws valvu1ares. El tercer paciente tenia
,omprometidos muchos sistemas de las arterias Carótidas, Subc1avia,
{enal, Femoral, Esp1énica y Pulmonar presen taban lesiones ademas del
meurisma dikecan te de la aorta. El cuarto pacien te que presen taba
meurisma de la aorta, manifestación que fué mejorada por cirugía.

Soulié et al. revisando descubrieron ocho pacientes con la
mfennedad. Habían dos muertos uno por incompetencia aortica
¡evera, insuficiencia cardiaca y tromboembolismo Y el otro tenía
meurisma discecan te de la aorta ascenden te e insuciencia aórtica. El
cesto de los pacientes fueron estudiados por angiografía la cual mostró
varias lesiones, ane¡risma aórtico localizado, aneurisma de los senos de
Valsalva, y dilatación de los troncos pu1monares, dos pacientes con
incompetencia de la valvu1a Mitral. Bowers (1962) encontró nueve
casos de incompetencia de la valvu1a Mitral asociado a la enfennedad
de Marfan obtenidos de 7 hospitales. En uno de los casos se hizo el
hallazgo por cateterismo cardiaco y en los otros casos se encontró
en la autopsia la deformidad gruesa de la valvu1a Mitral. El promedio
de la edad de muerte es de 21 años. Cuatro pacientes presentaron
antes de morir fibrilación auricular y los otros cuatro hipertrofia
Ventricu1ar y todos presentaban dep1esión del segmento ST con o
si inversión de la onda T en el Electrocardiograma.

En años resientes una transfo~ación Mixomatosa o valvu1a
flácida han sido publicadas, afectando la válvula Mitral, Aórtica o ambas
y algunas veces asociado con medionecrosis 'aórtica pero amenudo
parese ser una lesión aislada, en algunos casos la válvula Mitral está
exesivamente subdividida en hojitas y estan dentro de la cavidad de la
aurícu1a izquierda balonadas.

Moore (1882) describió un muchacho de 18 años que tenía
estenósis aórtica mambranosa subvalvu1ar congénita asociado con
aneurisma discecante' proximal a la arteria Innominada. Ditchen Y
Bookstein (1965) encontraron 10 casos mas de aneurisma de la aorta
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ascendente (9 discecantes y 1 sacu1ar) rep,?rtados en la literatura todos
con estenosis valvu1ar y 7 con medionecrosis quística. Otro paciente
joven blanco de 18 años que yenía un aneurismade 3 cms. de diámetro

en la cara anterior de la aorta por arriba de la estenosis valvu1ar
congénita; demostrando histo1ógicamente en la pared atrofia de la
media sin medionecrosis. Se pensó que el aneurisma era el resultado
de la eyección sistólica del orificio valvu1ar al deslizarse sobre la pared.

Medionecrosis Idiopática asocia,da con regurgitación valvu1ar

aórtica fué reportada por Davis (1941). Lewis (1965) encontraron 6
casos reportados y añadió dos casOspersonales; el primero de ellos era
una mujer de 62 años quien tenía un' aneurisma sacu1ar de 1" cms. de
diámetro cuasando dilatación del anillo valvu1ar, la aorta demostró
medionecrosis quística. El segundo caso fué un hombre de 65 ,añOs
quien mostró una dilatación aórtica de 14 cms. y una dilatación del
anillo aórtico de 8 cms. (nonnal 6 - 5 cms.).

Histo10gicamente la aorta mostró medionecrosis quística.
,

Algunos autores han encontrado numerosos casos de valvu1aI
"flácida resecados de pacientes con regurgitación aórtica. Las 'copas

de la valvu1a está usualmen te alargadas, flexibles, aparte de algun
engrosamiento irregular muestran amenudo márgenes de la comisura
fenestrados; histo1ogicamente muestra un incremento de los
polisacaridos concomitante con el grado de engrosamiento.

La válvula Mitral invo1ucrada en la enfennedad de Marfan fué
descrita en 1912 por Salle, reportó en una autopsia engrosamiento
traslucido y rugosidad de las copas valvu1ares en un pacien te con
aracnodactilia. La copas valvu1ares pueden encon trarse grandes y
redundantes, rugosas, balonadas, engrosadas o nodu1ares y las cuerdas
tendinosas pueden estar rotas.

La regurgitación valvu1ar en la enfennedad de Marfan fué
reportadaen cuatro pacientes por Woo1ey et al. (1965); eran dos
adultos quienes sufrían cardiomegalia progresiva e insuficiencia
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cardiaca, en la op~ración se encontraron copas' valvu1ers grandes y
red undantes, con algunas ruptura de las cuerdad tendinosas, el tercer
paciente era un niño y el cuarto un lactante los que murieron, en la
autopsia se demostró deformidad de la valvu1a Mitral. Los pacientes
unicamente presentaron dilatación de los senos aórticos de Valsalva,
pero no escape valvu1ar. Criley et al. (1966) describieron 6 pacientes
con prolapso de las copas posteriores de la valvu1a Mitral demostrado
angiocardiograficamente, manifestado clinicamente por sop10sistólico
tardío de un soplo Ho10sistó1ico suave con chasquido sistólico en la
fase de mmdmo prolapso. Uno de los pacientes era una niña de 5
años con.Síndrome de Marfan y un hombre de 24 años con prolapso
de las copas valvu1ares, pero no era detectab1e estenosis o regurgltación
valvu1ares, pero no era detectab1e estenosis o regurgitación valvu1ar. En
los otro cuatro casos una posibilidad era ruptura de las cuerdas
tendinosas por traumatismo del torax anterior de accidente
automobilistico. La etio10gia de tres casos no fue confirmada.

El nombre de transformación Mixomatosa (Floppy. valve
sindrome) término que fué utilizado por Read (1965) describió la
apariencia de las valvu1aras cardiacas duran te la operación en 9
pacientes entre 14 a 49 años de edad; 5 eran con regurgitación
Mitral y cuatro eran hombres, con regurgitación aórtica en tres y
aneurisma discecante de la aorta en dos casos, uno de los cuales
presentó ruptura del aneurisma causando1e la muerte. La clínica, el
Electrocardiograma, la antiocardiografia y el cateterismo dem~stra~a
que era compatible con una lesión Reumática, pero no tenía flbrosls,
calcj[jcación, ni estenosis; la histo1ogía mostró en la enfermedad de
Marfan lesiones valvu1ares, hialinización, destrucción, y desplazamiento
del tejido conectivo normal, aumento de fibrosis, substancia
fundamental de mucopolisacaridos demostrado con colorantes azul de
Toulidin yacido periódico de Schjff cuando no hay inflamación.

Solo uno de los paciente ed definltlvamente un Sindrome de
Marfan; los otros ocho tenian lesiones esque1éticas menores Y en 6
familias por 10 menos un miembro tenía aracnodactilia.

14
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Cuatro de ocho biópsias aórticas y femorales demostraron
medionecrosis quística de Erdhelm. La válvula afectada fué
reemplazada por una prótesis en ocho pacientes, dos murieron y ~os
requirieron una reintervención por deshicencia de la sutura del anillo
valvu1ar,presentando cambio mixomatoso.

La regurgitación es debida a prolapso resultado de la fatiga
estructural, ruptura de cordones tendinosos, pérdida la substancia
fundamental, poca captación o infección bastante benigna; éstos
cambios son asociados con degeneración mixomatosa en las copas
valvu1ares, cordones tendinosos, haciendo la válvula ~ácida.

Otro reporte de tres casos personales y siete de la literatura,
ocurridos en 1966 de Read y Thal: Tres de los dies casos desarrollaron
Endocarditis Bacteriana; no tenian dilatación del anillo valvu1ar pero
en tres casos que ya tenian prótesis expontaneamente se les desprendió
de los puntos de fijación. Algunos casos presentaban medionecrosis y
otras manifestaciones de la enfermedad de Marfan, pero el resto
presentaban etiología obscur~.

Aspectos familiares de 6 paciente sobrevivientes del grupo
original fueron estudiados por Wend et al. (1965) junto con otras
cuatro familias y 17 casos aislados totalizando 76 personas (40
masculinos y 36 femeninos; edades entre 1 . 73 años). E;n las familias
propuestas las r'nanifestaciones cardiacas y los cambios
muscu10esque1éticos era eviden te. EKG demostraba definltlvo
compromiso cardiovascu1ar; algunos pacientes jóvenes fueron
diagnosticados como enfermedad valvu1ar reumatica y pacientes
mayores como cardiomiopatia o enfeIll1edad cardiaca isquémíca.; ,

O' Brien (1968) reportaron casos de compromiso valvu1ar y
ruptura expontanea de las copas, en dos hombres de 56 y 58 años a
quienes reparó quirurgicamente con un homoinjerto. Ningun paciente
tenía Síndrome de Marfan o Hur1er; seis eran altos y delgados y seis
eran normales.

15
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Un relevante trabajo conserniente al contenido de

mucopollsacaridos en las valvulas cardiacas fué hecho por Turri et al.
(1965) en Albert Einstein College, en New York. Determinaron el
Carbazol/Orconol radioactivo del acido urónico en mucopollsacaridos ,

fueron de 0:96 y 0:86 en la aórtica Y la Mitral respectivamente
,

comparado con o: 79 y 0:80 en éstas válvulas en lesiones Resumáticas
y bacterianas, con pérdida del con tenido normal de ácido hJalurónico
de las válvulas humanas. Este contenido no varia con la edad.

O' Dohert (1966) reportó un niño resien nacido con
aracnodactilla, articulaciones lexas y vomitan to. El aortograma mostro
ausencia de las arterias Renales y el estudio de cistoscopia demostró
hidronefrosis e hidroureter bilateral. La Laparotomia demostró
arterias Renales de aspecto filamen tosos y arterias colaterales de los
vasos Lumbares; la Ureterotomia bilateral dió buenos resultados y el
niño tenia dos años cuando se hizo el reporte.

La enfermedad valvular aórtica Y medionecrosis aortica,

estenósis aórtlca de cualquier variedad puede estar asociado a daño
de la capa media de la aorta, el cual puede discecar; por otro lado la
enfermedad de Marfan en donde la medionecrosis aórtica es un
hallazgo cardinal de complicaciones cardiovasculares, que es comun-
mente asociado con dilatación de la raiz aortica causando regurgitación
aortica o a veces con estenosis que puede estar calcjfjcada.
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ANOMALlAS CROMOSOMICAS

El Sindrome de Marfan es una enfermedad del tejido conectivo
geneticamente inducida, en la cual han sido reportadas anomalias

cromosómicas.

Tjio et al. (1960) durante sus estudios cromosómlcos de estos
pacientes detectaron "satélltes gigante" en un cromosoma del par 21
y 13 respectivamente, en muestra del piel de dos personas que
probablemen te eran familiares Y un tercer caso esporádico no
presen taba arnormalidades, La validéz de ésto puesto en discución
por McKusick (1961) pero fueron confirmados por Bartfelt (1965) en
cultlvos de Leucocitos de un hombre de 20 años, en el que se
encontraron satelltes gigantes en el cromosoma del par 21.

James et al. (1965) encontraron lesiones de los nódulos de las
arterias, Miocardio ventricular y pulmones de dos pacientes que tenian
arritmias terminales y trastornos de conducta.

Fibrilación auricular, de dos hermanos de 17 Y 19 años con
Sindrome deMarfan, fueron reportados por Cipolloni et al. (1965) la
fibrilación fué corregida con digital. Otras arritmias reportadas en la
literatura fueron fibrilación auricular, taquicardia paroxistica
supraventricular, bloqueo completo o parcial de rama; evidencia
electrocardiográfica de hipertrofia de uno o ambos ventriculos fueron
bien estudiados.

LESIONES PULMONARES

Anomalias pulmonares no son frecuentemente encontradas en
pacientes con Sindrome de Marfan.

. En 1964 Bolande y Trucker en hallazgo de necropsia revelaron
le.slOnes eviden tes de discección pulmonar; en 6 a 7 casos con el
~mdrome, dos de éstos mostraron mayor compresión del broquio
Izquierdo y una.auricu1a izquierda gigantesca con atelectasia del pulmon
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izquierdo; dos casos presentaron enfjsema difuso crónico y un caso
desarrolló neumotórax. Cambios histo10gjcos especificos no fueron

encontrados.

En 1965 Dwyer y Troncale reportaron dos casos de neumotórax
espontaneo Y revisaron la literatura de anormalidades pulmonares en el

Síndrome de Marfan hasta ese tiempo. Encon traron un total de 31
casos que habian sido reportados de los cuales ocho presentaban
anormalidades anatómicas pulmonares, 19 con enfisema pu1monar
y enfermedad quística y 1I con neumotórax.

La incidencia total de lesiones pulmonares en el Síndrome de
Marfan fué estimada en 100/0.

Algunos otros reportes de lesiones pu1monares en el Síndrome
de Marfan han aparecido en la literatura francesa. Grenet et al.
reportaron el caso de una persona de 17 años con neumotórax
recurrente, cuyo padre también padecía la enfermedad y había tenido
22 episódios de neumotórax espontáneo.

Chevrot et al. pusieron un número de condiciones heredo-
familiares que podrían predisponer a neumotórax espon táneo como la
deficiencia de Alpha antitripsina, Esclerósisi tuberosa y una forma
congénita del Síndrome de Haman Rich, fjbrosis quistica y enfermedad
de Marfan.

Que el neumotórax espon taneo no es una mera coincidencia 10
prueba la indicencia del 50/0 (15 en 300) en pacientes con Sindrome de
Marfan, segun la serie de Azria.

En un estudio por Forgacs el neumotórax espontaneo fué 5
veces mas frecuente en varones Y especialmente entre aquellos que son

altos y delgados. El diámetro vertical largo del pecho hace el apex del
pulmon mas vulnerable a la presión gravitacional.

Todavía falta por demostrar que la signifjcativa incidencia
de

18

11-=
1

I

.1

l11eumotórax espontaneo en la enfermedad de Marfan no es solo

resultado de las malformaciones toráxicas, puesto que parece muy
probable que otros defectos del tejido conectivo tendrian que ver.
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MARF AN Y EMBARAZO

El embarazo de mujeres con la enfermedad de Marfan acarrean
plícasjones como dlscecdón y ruptura de la aorta, un ejemplo fué
rÍto por Llndeboon y Bower (1949) en una mujer de 24 años al

tÍmo mes de embarazo se rompló el aneurlsma cuasandole la muerte
4 horas, la aorta dlscecó asi como las arterlas Renales, mostrando
iñones necrosÍs cortlcal. Tres casos slmilares fueron encon trados
Moor (1965) qulen reportó otro caso en una mujer con

nodactilla y espondilolJstesls de la quinta vertebra Lumbar. Murió
emoperlcardlo por ruptura de la aorta en el puerperio temprano;

asgadrura se extendló desde la aorta aseen den te hasta las ramas
caso

El hallazgo hlstológlco fué exudado celular florido en la
entÍCÍa,conocldo por Sheman y Rodltanskl, hallazgo semejante al
o en la aortltls reumátlca. Moor sugÍrió que los esteroÍdes sexuales
en alguna lnfluenda en la estabilldad del tejldo conectlvo y ésta fué

,ausa de que la ruptura del aneurlsma fuera tan comun en el
arazode mujeres con el Sindrome.

D
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RESUMEN

El Síndrome de Marfan representa un desorden hereditario del
tejido conectivo trasmitido un gen autosómico dominante y afectando
todas las razas y ambos sexos por igual.

Las clásicas manifestaicones clinicas consisten
manifestaciones oculares, esque1éticas y cardiovascu1ares.

en

El cuadro puede precen tarse con extremidades
desproporcionadamente largas, sub1ixación articular, cifosis, pacho
en embudo, dolicocefalia, paladar hendido, aracnidactilia; las lesiones
cardiovascu1ares incluyen en particular:

l.) Necrosis de la medio de la aorta ascendente principalmente,
aneurisma de los senos de Valsalva y aorta ascende e insuficiencia
aórtica.

2.) Defectos del tabique interventricu1ares e interauricu1ares y a
veces coartación de la aorta, estenósis aórtica, insuficiencia Mitral
trastornos arteriales pulrnonares arteriales, lesiones endocárdicas,
lesiones fibromixomatoso, etc.

Las lesiones valvu1ares muchas veces se confunde clínicamente
con las de una cardiopatía o Reumática. Las lesiones cardiovascu1ares
pueden existir incluso en ausencia d~ lesiones esquelética y oculares
carácteristicas.

El agrandamiento del corazón suele depender de las lesiones
valvu1ares;la muerte puede presentarse en la pubertad o antes y las
causas son con frecuencia ruptura del aneurisma e insuficiencia
cardiaca. El estudio cito1ógico del sistema de conducción han
demostrado cambios que puedenexp1jcar las arritrnias que se presentan
en el Síndrome de Marfan.
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Las 1esjones oculares que pueden presentarse basjcamente son

ub1uxacjón del cristaljno (EcopÍa Lenticu1ar), mjopÍa y
lesprendjmjento expontáneo de la retina, causando grave 1esjon en la
risión.

El djagnóstlco djferenc1al debe hacerse con el SÍndrome de
!:h1erDan los, en el que no se encuentra medjonecrosjs y COn
iomoc1stinurja, caso en el que se puede hacer el djagnóstjco con la
,rueba de Njtroprusjato urjnarjo (-1-).
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CASO No. 1

Hjstorja No. 1852 . 78; nombre: V.M. E.; de 33 años; raza:

Ladjno, Guatemalteco, nac1do y rec1dente de Aldea El Bebedero zona
18 Guatemala de ocupac1ón pilóto automovollstjco.

Vjno al Hospital el 31 . 12 .78 consultando por un dolor
epjgastilco que se presentaba a las horas de comjda, pero fué hac1endose
casa vez más fuerte hasta que le jmpoc1bilito trabajar, el pac1ente
durante el jnterrogatorjo djó datos jmportantes como djsnea de
pequeños y grandes esfuerzos, djsnea paroxjstjca nocturna, ademas el
paciente habja consultado a La Liga del Corazón en donde le resetaron
Laslx, medjcamento que actualmente se encontraba tomando; refirjó
tambjén que acostumbraba dormjr con dos O tres almohadas. En el
examén se encon tró un pacien te de regulares condlcones generales,
orjentando y conc1ente de los sjgnos vitales estaba dentro de los
limites normales, exepto taqujpnea de 40 por mjnuto; el examen del
corazon no mostró mayores cambjos y los pulmones presentaban leve
congestión, el abdomen presentaba hepatomegalja de 4 cm. debajo del
reborde costal 1evemen te doloroso y se le encon tró ademas de ambos
mjembros jnferiores.

Los rayos X de toxas mostraron cardjomegalja a expensas de
las cuatro camaras compatjb1e con doble 1esjón mjtral e lnsufjc1enc1a
trjcuspjdea, los pulmones levemente congestjonados.

El EKG. Mostró; Bloqueo jncomp1eto de rama izqujerda. y
tambjen hjpertrofÍa ventricu1ar jzqujerda prjnc1palmente.

El resto de examenes comp1ementarjos estaba dentro de
Umites normales, por 10 que se trató al pac1en te como una lnsufjc1enc1a
Cardjaca congestjva secundarja a cardjopatÍa reumátjca con doble
1esjón aortjca y se jnstauro tratamjen to con Lanjcor y Laslx por vja
oral.

Tratamjento que se contjnuo por dos semanas y al cabo de las
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cuales el paciente practicamente se encontraba compensado de su
insuficiencia cardiaca.

Por 10 que se decide darle egreso y seguir el caso por la consulta
extena, sin embargo el paciente no se presentó hasta los dos meses
siguien tes con signos francos de insuficiencia cardiaca descompensado
en muy malas condiciones generales. El EKG. Mostró bloqueo
completo de rama e in toxicación digitalica.

Los rayos X mostraron cardiomegalia de las cuatro camaras
y cambios francos de congestión pulmonar.

El paciente fué tratado con una impresión diagnosticada de
insuficiencia cardiaca congestiva secundaria a lesión valvular reumática
y se le administro tratamien to con Lanicor y Lasix, sin embargo el
paciente no logró compensarse y entró en una fase de anuria despues
de la cual presentó paro cardiorespiratorio irreversible.

Los hallazgos de necropsia fueron cambios musculoesqueléticos:
pacien te alto y delgado con desproporción en la talla cafalo -pública y

pubis - talon; brazada grande; aracnodactilia; se encontró adem~
cardiomegalia severa a expensas de las cuatro cámaras con hipertr?fIa
biventricular y biauricular, presentado agrandamiento

y flacldes

de las valvular aorticas y tricuspidea conjuntamente con aneurisma
discecante de la aorta ascendente.

La valvula aortica tenia un diámetro de 16 cm. y se encontraron
tambien las cuerdas tendinosas grandes y largas.
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CASO No. 2

Historia No. 527 - 79; nombre: P.C.C.; 25 años de edad;
lndigena; agricultor; originario y residente de Cobán, Alta Verapaz.

El paciente vino al hospital consultando por un pequeño
traumatismo que le ocasionó dolor e imposibilidad progresiva del
miembro inferior izquierdo.

El in terrogatorio es escueto ya que solo hablaba dialecto;
durante el examen fisico se encontró un paciente bien orientado,
colaborador con signos vitales normales; evaluación cardiopulmonar
resultó normal; durante la palpación del abdomen casualmente se
encuentra una masa pulsátil, en planos profundos, no dolorosa, que
presentaba soplo de mas o menos 15 cms. de largo y 8 cms. de ancho
localizada en región supra e infra umbilical; presenta edema de la
articulación coxo - femoral izquierda; los pulsos distales estan normales.

La evaluación antropométrica dió datos significativos, pérdida
de la relación normal de la talla cabeza - talón, siendo la talla cabeza-
pubis mas pequeña que la pubis - talón; desproporción entre la talla
y la alzada siendo mayor la última; presentaba dolicocefalia;
articulaciones nodosas e hiperflexibles y presentaba tambien
aracnodactilia.

.

Los rayos X de torax eran normales; en las manos corroboraron
la aracnodactilia de ambas manos, con la flexura fibrosa caracteristica;
en el abdomen los rayos X mostraron presencia de una masa bien
delimitada en la linea media, que podria corresponder a dilatación
aneurismal de la Aorta abdominal; la pelvis presentaba subluxación
de la articulación coxo - femoral izquierda;

El estudio de Pielográfia que se le efectuó se encontró normal,. ,
mlen.tras que el Aortograma demostró: Dilatación aneurismal total
de la Aorta abdominal y las arterias lliacas, notandose "lumen doble"
por debajo de las arterias Renales hacia la arteria Ilfaca derecha.
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La arteria Hepática, Esp1énica, Mesentérica, Y Gastroduo-
.males se mostraban bastante tortuosas; la Ilíaca izquierda
lI'ticu1armente mostraba una estrechéz de el 500/0 de su 1umen
)rmal.

El caso se presentó en sección conjunta con los cirujanos
ardiovascu1ares del Hospital General Y

Roosseveth, los cuales

espues de estudiar Y discu tir el caso llegaron a la desafortunada
Dnc1usión de que debido al compromiso vascu1ar invo1ucrado, en
n paciente por 10 demas sintomático no había nada que ofreserle
esde el pun to de vista quirúrgico.

El pacien te se reestab1eció del problema articular traumático
~ediante la reducción quirúrgica de la lesión; El paciente fué dado
le alta para seguir10 tratando por la consulta externa.
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