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INTRODUCCION

El presente trabajo es una revision bibliografica de los reporte
de las diferentes lesiones que se presentan en el SINDROME DF
MARFAN, ademas de la presentaciéon de dos casos ocurridos en e
HOSPITAL GENERAL SAN JUAN DE DIOS, uno de ellos fue e
hallazgo de necropsia, tratado como una insuficiencia Cardiac
Congestiva secundaria a una probable lesion reumatica. Otro pacient
que llegd por una traumatismo leve y accidentalmente en el examer
fisico se encontré una masa que resultd ser un aneurisma de la Aort
abdominal ambos pacientes presentaban alteraciones musculo
esqueléticas.

Se presentaban varios rsportes de pacientes con lesione
principalmente  Carduivasculares qus pueden encontrarse en e
SINDROME DE MARFAN. Lesiones valvulares y lesiones del tronec
Acrtico y Aorta ascendente con formacion de aneurisma ya se
disecante o no.




OBJETIVOS.

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

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

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



MATERIAL Y METODOS

Revisién de articulos, libres de texto y publicaciones referentes
a la enfermedad de MARFAN, en el biblioteca USAC, IGSS,
LN.C.AP.

Revisién de historias clinicas de dos casos de SINDROME DE
MARFAN en el Hospital General y revisién del informe de
necropsia de uno de los paciciites.

Presentacion de reportes significativos encontrados y
presentacién de dos casos.



HISTORIA

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

En 1896, Anton Marfan cliescrr'bié el caso de una nifia de 5 afios
de edad, que presentaba anormalmente grandes los brazos y las piernas,
en especial los dedos de las manos y pies presentando flexura fibrosa
dando un aspecto de forma de arafa; llamé a ésta caracteristica
Dolicostenomelia, que significa excesivo adelgasamiento y crecimiento
de los miembros, 6 afios mas, tarde la nifia desarrollé otras
malformasiones como: Torax en embudo, aplanamiento del borde
inferior de las costillas y marcada cifoscoliosis dorsal, Esto fué reportado
por Mary y Ba bonneix (1902): EIl mismo afio Acherd sugirié que se
introdujera el término “Aracnodactilia” para definir ésta entidad
patolégica.

El reconocimiento de las alteraciones cardiovasculares por Salle
(1912) y de defectos oculares (dislocacién de los lentes) por Boerger
(1914) en pacientes con malformaciones musculo - esqueléticas,
estableci6 la enfermedad de Marfan como una triada, El compenente
que predomina de la triada hace que el paciente consulte a las diferentes
clinicas como Reumatologia, Ortopedia, Cardiclogia y Oftalmologia.

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 patolégica podia ser facilmente reconocida en
nifios pequerios que presentaran los dedos de las manos grandes y largos,
torax en tonel, dislocacién lenticular con marcada Miopia, formando
todo el cuadro caracteristico. Papaionnou et al. (1961) describio
cuatro casos en nifios pequefios, cuyas edades variaban entre 5 - 26
‘meses con Sindrome de Marfan tipico, los cuales fueron estudiados con
cateterismo cardiaco y angicardiografia, encontrando dilatacién de la
Aorta ascendente y tronco pulmonar, con dilatacién aneurismal de



'LESIONES CARDIOVASCULARES

los senos de Valsalva. ‘ehan (1 954).'

Histologicamente en la lesiéon aortica en el enfermedad de
Marfan se vé fragmentacion del tejido elastico de la media, esto esta
pre presente y se dice que es la unica forma de distinguir aquellos
casos que no hay otra estigma de la enfermedad de Marfan, estos no
wuestran dafio del tejido eldstico tan extenso. (Harrisson, 1961)

bién se ha sugerido que tales casos pueden corresponder a las
nas frustadas de la enfermedad.

Pueden presentarse alteraciones musculo - esqueléti
adicionales que se asocian al Sindrome, dislocacion articular, Geny
recurvatum, Genu - valgum, torax en tonel, escdpulas ala¢
Dolicocefalia, prognatismo, paladar hendido, deformidad de los ojc
etc. Lo cual fué discutido por Parish (1960). Otro aspecto importan
es la facilidad para que se presenten infecciones pulmon
malformaciones evolutivas de los pulmones, enfermedades pulmon:
quisticas y neumotorax expontaneo (McKusick), 1960, Sinclair et el.
1960). | ' Hay también atrofia de la capa muscular media con tejido
050 reemplazondola y excesiva acumulacién de material mucoso en
células internas. Usualmente hay un adelgazamiento de las paredes
sculares y engrosamiento de la intima y la adventicia. Ocurren
bios histolégicos similares en las arterias pulmonares, presentande
bién la normal involucién del tejido elastico de los vanos después
nacimiento, haciendo manos obvia la lesion.

Familiares encuentados de paciente con el Sindrome compl :
los cuales presentaban gen autosémico dominante irregular asi tambie
formas incompletas de la enfermedad, formas frustradas, dentro de
otros miembros de la familia. (Tobin et el. 1946), (Lynas, 1958).

e

McKusick (1964) clasificé el Sindrome de Marfan con algunas
otras  enfermedades solitarias hereditarias del tejido conecti Criffiths el al. (1951) descubrié un aneurisma discecante en
Pseudoxantoma Elastico, Sindrome de Ehler - Danlos, y vario ' madre de 34 afios y uno de los cuatro hijos estaba también
trastornos del metabolismo de los mucopolisacaridos, entre ellos ctado.

Sindromes de Hurler y Hunter.

Lynas (1958) trabajando en Ulster estudié 13 familias con 31
embros afectados con el Sindrome completo y formas frustadas de
_  enfermedad.

Las lesiones cardiovasculares que estan mas comunme. '
asociadas con la enfermedad de Marfan son: Defecto del Sept
Auricular, necrosis de la media de la Aorta o tronco pulmonar, co
aneurisma ya sea discecante o no y anormalidades de las valv
Aortica y Mitral. Piper e Irvin Jons (1926) reportaron lesion
Aorticas con probabilidad de discecar y de provocar muerte s
Cardner et al. (1926) describié un muchacho de quince afios

Coleman (1955) report6é un aneurisma discecante de la Aorta
una nifia de ocho afios, contemplé la posibilidad de que podria ser
i orzgen congénito, también informé de muchos otros casos en nifios
Stante pequefio. McKusick (1955 - 1960) en su extesa revision de
S aspectos cardiovasculares de la enfermedad de Marfan dijo que se
taba de un trastorno hereditario del tejido conectivo y que el dafio
presentaba disceccion extensa en las principales remas aérticas y ad aba en unas células del mismo. Ademas de muchas anormalidades
presentaba aneurisma discecante de la arteria Pulmonar. O ension6:  Dilatacién del anillo de la valvula aortica y aorta
ejemplos fueron reportados como hallazgo de necrosia por Reyno mal; disceccién y tendencia al estrechamiento y saculacién de
(1950); Moses (1951); Marvel y Genovesse (1951) y Withake copas de valvula aértica.



otros dos murieron presentando dilatacién aneurismal de la aorta,
ta con medionecrosis e incompetencia valvular aortica.
|
Griffin y Koman (1958) encontraron 50 reportes de Sindrome
Manfan en la literatura diagnosticados en la necropsia. Uno de esos
sos era el de una mujer de 37 afios que tenia incompetencia severa
de la valvula adrtica, aracnodactilia, miopia con historia de sublujacion
o los lentes, deficiencia del tejido celular subcutaneo, paradar hendido,
jas grandes con deformidades de las prominencias supra orvitarias
oraxicas. En la autopsia se encontré dilatacion fusiforme de la aorta
scendente provocando incompetencia adrtica; de éste trabajo se dedujo
se el 80o/o de los casos presentaron necrosis de la media en la aorta
Ja arteria pulmonar, 66o/o de los casos presentaron dilatacion
rismal de la aorta ascendente y el 300/o de los casos presentaron
1eurisma discecante de la aorta.

‘. Bingle report un caso de una mujer de 32 afios que presen
| P eurisma discecante de la Aorta u Ductus arterioso patente. La sgj
i _uﬁé de Hemopericardio como consecuencia de ruptura del aney
o la Aorta en donde presentaba un 4rea antigua de disceccién, [

es Valvulares.

Numeroso trabajos que se refieren a incompetencia de la v,

abrtica estan relacionados con la enfermedad de Marfan, éstos pod
ser dilatacion del anillo de la valvula, afectandao las copas de la mi
o ambas. Goyette y Palmar ( 1953) en su revisién fundamental d
casos de reporteros de necropsia con enfermedad de Marfan, sien
este trabajo la lesién mas importante necrosis de la media, y forma
de aneurisma discecante ascendente con dilatacién del anillo d
valvula provocando incompetencia.

Hays y Boggan (1955) deseribi¢ el caso de un negro de 27
de edad quien desarrollé insuficiencia cardiaca stbita y murio _ Irvin et al. (1965) :ncontraron 9 casos de aneurisma de la Aorta
meses despues, en la autopsia una comisura de la valvula adrtica es \abdominal en la enfermedad de Marfan.

practicamente rota, la Aorta mostraba una escoriacién de alrededor '
ocho cms. proximales; al examen histologico presen taba necrosis
la media, el grosor de la Aorta mostraba dilatacién de la adver
con edema e inflamacion cronica moderada.

Se encontraron reportes de lesiones aneurismales en arterias que
fueran la aorta y el tronco pulmonar. Austin y Shfer (1957)
portaron necrosis de la media con aneurisma discecante de las arterias
ominada y ambas carbtidas primitivas, ademas del aneurisma
cecante de la aorta ascendente, Van Buchem (1958) describieron
necrosis de la media en las arterias: Carétida, Femoral, Esplenica y
Renal, asi como en la aorta ascendente y descendente; otros casos han
0 asociados 'a estenosis de la Pulmonar, coartacion de la Aorta y
cto Septaal. Existe un caso descrito en 1959 en una mujer de 27
0s, quien muri6 por cardiomegalia e incompetencia Mitral y
icuspidea. EI corazén pesaba 780 grms. con hipertrofia de las cuatro
émaras cardiacas. El anillo de la valvula Mitral media 23 cms. y el
de la Tricuspide 18 cms. EI Miocardio mostro hipertrofia del musculo
con proliferacion del tejido conectivo. Van Buchem llamo a ésta lesion
orazén de Aracnodactilia”. En el arbol familiar estaban afectados
madre y dos hijos, mientras que el padre y un hijo eran sanos.

Steingberb Geller (1955) describieron tres casos de dilat
aneurismal de los senos de Valsalva, dos de los tres pacientes
asintomaticos, pero el tercero era una mujer de 47 afios guie presel
dolor taxico subito, debilidad con incompetencia aértica, insuficie
cardiaca, congestiva e hipertrofia cardiaca. '

El 1957, McKusick et al. describié cuatro casos de enter
aortica y regurgitaciéon en pacientes con aneurisma discecante
aorta por medionecrosis, consideraron que la medionecrosis
espedifica de debia al resultante es tres hamodinémico sobre Ia Ao
Piper et al. (1957) reportaron tres casos con Sindrome !
Marfan y aneurisma de la aorta. Uno sobrevivié a la disceccion, |
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Tuna y Thal (1961) describieron cuatro casos de Sindrom
arfan: dos de éstos pacientes tenian una enorme dilataci
curismal de los senos valvulares.  El tercer paciente ten
mprometidos muchos sistemas de las arterias Carotidas, Subclay
enal, Femoral, Esplénica y Pulmonar presentaban lesiones adema
eurisma discecante de la aorta. EIl cuarto paciente que presenta
eurisma de la aorta, manifestacion que fué mejorada por cirugia.

scendente (9 discecantes y 1 sacular) reportados en la literatura todos
n estenosis valvular y 7 con medionecrosis quistica. Otro paciente
joven blanco de 18 afios que yenia un aneurismade 3 cms. de didmetro
‘on la cara anterior de la aorta por arriba de la estenosis valvular
congénita; demostrando histolégicamente en la pared atrofia de la
edia sin medionecrosis. Se pensé que el aneurisma era el resultado

a eyeccion sistélica del orificio valviﬂar al deslizarse sobre la pared.

Soulié et al. revisando descubrieron ocho pacientes con
nfermedad. Habian dos muertos uno por incompetencia ao
evera, insuficiencia cardiaca y tromboembolismo y el otro te
neurisma discecante de la aorta ascendente e insuciencia aértica.
sto de los pacientes fueron estudiados por angiografia la cual mos
yarias lesiones, anewrisma aértico localizado, aneurisma de los senos
Jalsalva, v dilatacién de los troncos pulmonares, dos pacientes cor
ncompetencia de la valvula Mitral. Bowers (1962) encontro nuev
Fas‘os de incompetencia de la valvula Mitral asociado a la enfermeda
de Marfan obtenidos de 7 hospitales. En uno de los casos se hizc
allazgo por cateterismo cardiaco y en los otros casos se encon
n la autopsia la deformidad gruesa de la valvula Mitral. El prome
je la edad de muerte es de 21 afios. Cuatro pacientes presentaron fldcida resecados de pacientes con regurgitacion aértica. Las copas
ntes de morir fibrilacién auricular y los otros cuatro hipertro ‘de la valvula estd usualmente alargadas, flexibles, aparte de algun
Ventricular y todos presentaban deplesion del segmento ST con ©. grosamiento irreqular muestran amenudo mérgenes de la comisura
i inversion de la onda T en el Electrocardiograma. ' enestrados; histologicamente muestra un incremento de los
' lisacaridos concomitante con el grado de engrosamiento.

Medionecrosis Idiopatica asociada con regurgitacién valvular
abrtica fué reportada por Davis (1941 ). Lewis (1965) encontraron 6
" casos reportados y afiadié dos casos personales; el primero de ellos era
na mujer de 62 afios quien tenia un aneurisma sacular de 1" c¢ms. de
smetro cuasando dilatacién del anillo valvular, la aorta demostrd
edionecrosis quistica. EI segundo caso fué un hombre de 65 afios
uien mostré una dilatacién aértica de 14 cms. y una dilatacién del
anillo aértico de 8 cms. (normal 6 - 5 cms.).

Histologicamente la aorta mostré medionecrosis quistica.
: ‘ ;

Algunos autores han encontrado numerosos casos de qalyula

En afios resientes una transformacion Mixomatosa o valvul
flacida han sido publicadas, afectando la valvula Mitral, Adrtica o amb
v algunas veces asociado con medionecrosis aortica pero amen
varese ser una lesién aislada, en algunos casos la vélvula Mitral es
exesivamente subdividida en hojitas y estan dentro de la cavidad de
auricula izquierda balonadas.

La valvula Mitral involucrada en la enfermedad de Marfan fué
descrita en 1912 por Salle, reportdé en una autopsia engrosamiento
aslucido y rugosidad de las copas valvulares en un paciente con
cnodactilia. La copas valvulares pueden encontrarse grandes y
edundantes, rugosas, balonadas, engrosadas o nodulares y las cuerdas
: = lendinosas pueden estar rotas. '
Moore (1882) describi6 un muchacho de 18 afios que ten o

estenésis aértica mambranosa subvalvular congénita asociado €
aneurisma discecante proximal a la arteria Innominada. Ditchen
Bookstein (1965) encontraron 10 casos mas de aneurisma de la aorté

La reqgurgitacién valvular en la enfermedad de Marfan fué
ortada en cuatro pacientes por Wooley et al. (1965); eran dos
tos quienes sufrian cardiomegalia progresiva e insuficiencia
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. paciente era un nifio y el cuarto un lactante los que murieron,

cardiaca, en la operacion se encontraron copas' valvulers grande
redundantes, con algunas ruptura de las cuerdad tendinosas, el t

autopsia se demostré deformidad de la valvula Mitral. Los paci
unicamente presentaron dilatacién de los senos aérticos de Valsal
pero no escape valvular. Criley et al. (1966) describieron 6 pac
con prolapso de las copas posteriores de la valvula Mitral demos
angiocardiograficamente, manifestado clinicamente por soplosistéli
tardfo de un soplo Holosistélico suave con chasquido sistolico en
fase de méaximo prolapso. Uno de los pacientes era una nifia de
afios con. Sindrome de Marfan y un hombre de 24 afios con pro{a
de las copas valvulares, pero no era detectable estenosis o regurgitac
valvulares, pero no era detectable estenosis o regurgitacién valvular,
los otro cuatro casos una posibilidad era ruptura de las cu
tendinosas por traumatismo del torax anterior de accide
automobilistico. La etiologia de tres casos no fué confirmada.

El nombre de transformaciéon Mixomatosa (Floppy - v
sindrome) término que fué utilizado por Read (1965) describio
apariencia de las valvularas cardiacas durante la operacion er
pacientes entre 14 a 49 afios de edad; 5 eran con regurgitaci
Mitral y cuatro eran hombres, con regurgitacién adrtica en tre
aneurisma discecante de la aorta en dos casos, uno de los cua
presenté ruptura del aneurisma causandole la muerte. La clinice
Electrocardiograma, la antiocardiografia y el cateterismo demo r
que era compatible con una lesibn Reumatica, pero no tenia fibros
calcificacién, ni estenosis; la histologia mostré en la enfermedaa
Marfan lesiones valvulares, hialinizacion, destruccion, y desplazamien
del tejido conectivo normal, aumento de fibrosis, subst
fundamental de mucopolisacaridos demostrado con colorantes az
Toulidin y acido periodico de Schiff cuando no hay inflamacién.

Solo uno de los paciente era definitivamente un Sindrom

Marfan; los otros ocho tenian lesiones esqueléticas menores ¥ 94 :
famﬂ1as por lo menos un miembro tenia aracnodactilia.

14

‘masculinos y 36 femenmos edades entre 1 -

~ Cuatro de ocho bidpsias aérticas y femorales demostraron
medionecrosis quistica de Erdheim. La valvula afectada fué
reemplazada por una protesis en ocho pacientes, dos murieron y dos
requirieron una reintervencion por deshicencia de la sutura del anillo
valvular, presentando cambio mixomatoso.

La regurgitaciéon es debida a prolapso resultado de la fatiga
estructural, ruptura de cordones tendinosos, pérdida la substancia

fundamental, poca captacidon o infeccién bastante benigna; éstos

‘cambios son asociados con degeneracidon mixomatosa en las copas

' yalvulares, cordones tendinosos, haciendo la vélvula flacida.

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 dilatacion del anillo valvular pero
‘en tres casos que ya tenian protesis expontaneamente se les desprendio

de los puntos de fijacién. Algunos casos presentaban medionecrosis y

~ otras manifestaciones de la enfermedad de Marfan, pero el resto
_presentaban etiologia obscura.

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
73 afios). En las familias
propuestas  las mamfestacmnes cardiacas y los cambios
musculoesqueléticos era evidente. EKG demostraba definitivo
compromiso cardiovascular;  algunos pacientes jévenes fueron
diagnosticados como enfermedad valvular reumatica y pacientes

mayores como cardiomiopatia o enfermedad cardiaca isquémica.

_ O Brien (1968) reportaron casos de compromiso valvular y
ruptura expontanea de las copas, en dos hombres de 56 y 58 afios a
quienes reparé quirurgicamente con un homoinjerto. Ningun paciente
tenia Sindrome de Marfan o Hurler; seis eran altos y delgados y seis
eran normales.
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Un relevante trabajo conserniente al contenido ANOMALIAS CROMOSOMICAS

mucopolisacaridos en las valvulas cardiacas fué hecho por Turri ei
(1965) en Albert Einstein College, en New York. Determinaro
'CarbazoI/OrconoI radioactivo del acido uroénico en mucopolisacaridos
fueron de 0:96 y 0:86 en la aortica y la Mitral respectivamen

comparado con 0:79 y 0:80 en éstas valvulas en lesiones Resumati
y bacterianas, con pérdida del contenido normal de &cido hialurén
de las vélvulas humanas. Este contenido no varia con la edad.

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

bmicas.

Tjio et al. (1960) durante sus estudios cromosémicos de estos
tes detectaron ‘‘satélites gigante’ en un cromosoma del par 21
3 respectivamente, en muestra del piel de dos personas que
bablemente eran familiares y un tercer caso esporadico no
sentaba arnormalidades, La validéz de ésto puesto en discucion
VicKusick (1961) pero fueron confirmados por Bartfelt (1965) en
wvos de Leucocitos de un hombre de 20 afios, en el que se
encontraron satelites gigantes en el cromosoma del par 21.

O° Dohert (1966) reportd un nifio resien nacido ¢
aracnodactilia, articulaciones lexas y vomitanto. El aortograma mostr
ausencia de las arterias Renales y el estudio de cistoscopia demost
hidronefrosis e hidroureter bilateral. La Laparotomia demos
arterias Renales de aspecto filamentosos y arterias colaterales de .
vasos Lumbares; la Ureterotomia bilateral dié buenos resultados

nifio tenia dos afios cuando se hizo el reporte. James et al. (1965) encontraron lesiones de los nédulos de las

as, Miocardio ventricular y pulmones de dos pacientes que tenian

La enfermedad valvular aortica y medionecrosis aort as terminales v trastornos de conducta.

estenosis aortica de cualquier variedad puede estar asociado a dar
de la capa media de la aorta, el cual puede discecar; por otro lad
enfermedad de Marfan en donde la medionecrosis abrtica es
hallazgo cardinal de complicaciones cardiovasculares, que es coml
mente asociado con dilatacién de la raiz aortica causando regurgitaci
aortica o a veces con estenosis que puede estar calcificada.

Fibrilacién auricular, de dos hermanos de 17 y 19 afios con
me delMarfan, fueron reportados por Cipolloni et al. (1965) la
cién fué corregida con digital. Otras arritmias reportadas en la
ratura fueron fibrilacién auricular, taquicardia paroxistica
aventricular, bloqueo completo © parcial de rama; evidencia
trocardiogrifica de hipertrofia de uno o ambos ventriculos fueron
estudiados.

LESIONES PULMONARES

- Anomalias pulmonares no son frecuentemente encontradas en
ntes con Sindrome de Marfan. '

" En 1964 Bolande y Trucker en hallazgo de necropsia revelaron
ones evidentes de disceccién pulmonar; en 6 a 7 casos con el
drome, dos de éstos mostraron mayor compresion del broquio
erdo y una-auriculaizquierda gigantesca con atelectasia del pulmon
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umotoérax espontaneo en la enfermedad de Marfan no es solo
sultado de las malformaciones toraxicas, puesto que pareceé muy
robable que otros defectos del tejido conectivo tendrian que ver.

zquierdo; dos casos presentaron enfisema difuso crénico y un ¢
esarrollo neumotérax. Cambios histologicos especificos no fue

encontrados.

En 1965 Dwyer y Troncale reportaron dos casos de neumote
y revisaron la literatura de anormalidades pulmonares
Marfan hasta ese tiempo. Encontraron un total de
o reportados de los cuales ocho presente

ﬁa’sos que habian sid
19 con enfisema pulmo

anormalidades anatémicas pulmonares,
v enfermedad quistica y II con neumotorax. .‘

LA incidencia total de lesiones pulmonares en el Sindro
Marfan fué estimada en 100/0.

Algunos otros reportes de lesiones pulmonares en el Sin

' de Marfan han aparecido en la literatura francesa. Grenet
reportaron el caso de una persona de 17 afios con neum

recurrente, cuyo padre también padecia la enfermedad y habia
22 episédios de neumotérax espontaneo.

Chevrot et al. pusieron un numero de condiciones
familiares que podrian predisponer a neumotoérax espontaneo co
deficiencia de Alpha antitripsina, Esclerosisi tuberosa y una I ]
congénita del Sindrome de Haman Rich, fibrosis quistica y enferme
de Marfan. ‘

28

Que el neumotérax espontaneo no es una merd coincidenc.
prueba la indicencia del 50/0 (15 en 300) en pacientes con Sindro.
Marfan, sequn la serie de Azria.

En un estudio por Forgacs el neumotorax gspontaneo
veces mas frecuente en varones y especialmente entre aquellos qu
altos y delgados. El didmetro vertical largo del pecho hace el apex
pulmon mas vulnerable a la presion gravitacional. -~

Todavia falta por demostrar que la significativa inciden




MARFAN Y EMBARAZO

El embarazo de mujeres con la enfermedad de Marfan acarrean
asiones como disceccion y ruptura de la aorta, un ejemplo fué
por Lindeboon y Bower (1949) en una mujer de 24 afios al
0 mes de embarazo se rompié el aneurisma cuasandole la muerte
horas, la aorta disceco asi como las arterias Renales, mostrando
ifiones necrosis cortical. Tres casos similares fueron encontrados
Moor (1965) quien reportdé otro caso en una mujer con
lodactilia y espondilolistesis de la quinta vertebra Lumbar. Muriéd
emopericardio por ruptura de la aorta en el puerperio temprano;
adrura se extendié desde la aorta ascendente hasta las ramas

El hallazgo histolégico fué exudado celular florido en la
iticia, conocido por Sheman y Roditanski, hallazgo semejante al
en la aortitic reumatica. Moor sugirié que los esteroides sexuales
n alguna influencia en la estabilidad del tejido conectivo y ésta fué
ausa de que la ruptura del aneurisma fuera tan comun en el
arazo de mujeres con el Sindrome,
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RESUMEN

El Sindrome de Marfan representa un desorden hereditario del
o conectivo trasmitido un gen autosémico dominante y afectando
as las razas y ambos sexos por igual.

Las clasicas manifestaicones clinicas  consisten en
ifestaciones oculares, esqueléticas y cardiovasculares.

El cuadro puede  precentarse con  extremidades
desproporcionadamente largas, sublixacion articular, cifosis, pacho
1 embudo, dolicocefalia, paladar hendido, aracnidactilia; las lesiones
jovasculares incluyen en particular:

Necrosis de la medio de la aorta ascendente principalmente,
urisma de los senos de Valsalva y aorta ascende e insuficiencia
rtica.

2.)  Defectos del tabique interventriculares e interauriculares y a
ces coartacién de la aorta, estenésis adrtica, insuficiencia Mitral
‘trastornos arteriales pulmonares arteriales, lesiones endocérdicas,
lesiones fibromixomatoso, etc.

Las lesiones valvulares muchas veces se confunde clinicamente
con las de una cardiopatia o Reumatica. Las lesiones cardiovasculares
pueden existir incluso en ausencia dé lesiones esquelética y oculares
(caracteristicas.

El agrandamiento del corazén suele depender de las lesiones
‘valvulares; la muerte puede presentarse en la pubertad o antes y las
‘causas son con frecuencia ruptura del aneurisma e insuficiencia
cardiaca. El estudio citolégico del sistema de conduccién han
demostrado cambios que pueden explicar las arritmias que se presentan
en el Sindrome de Marfan.
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Las lesiones oculares que pueden presentarse basicamente son
ubluxacién del cristalino (Ecopia Lenticular), miopia y
esprendimiento expontdneo de la retina, causando grave lesion en I3
ision. '

El diagnostico diferencial debe hacerse con el Sindrome de
thlerDan los, en el que no se encuentra medionecrosis y con
lomocistinuria, caso en el que se puede hacer el diagnéstico con la
rueba de Nitroprusiato urinario (+ ).

CASO No. 1

Historia No. 1852 - 78; nombre: V.M.E.; de 33 afios,; raza:
o, Guatemalteco, nacido y recidente de Aldea El Bebedero zona
Suatemala de ocupacion piléto automovolistico.

Vino al Hospital el 31 - 12 -78 consultando por un dolor
gastrico que se presentaba a las horas de comida, pero fué haciendose
vez mas fuerte hasta que le impocibilito trabajar, el paciente
rante el interrogatorio dié datos importantes como disnea de
efios y grandes esfuerzos, disnea paroxistica nocturna, ademas el
te habia consultado a La Liga del Corazén en donde le resetaron
- medicamento que actualmente se encontraba tomando; refirié
que acostumbraba dormir con dos o tres almohadas. En el
n se encontrd un paciente de regulares condicones generales,
do y conciente de los signos vitales estaba dentro de los
es normales, exepto taquipnea de 40 por minuto; el examen del
n no mostré mayores cambios y los pulmones presentaban leve
tién, el abdomen presentaba hepatomegalia de 4 cm. debajo del
e costal levemente doloroso y se le encontré ademas de ambos
0s inferiores.

. Los rayos X de toxas mostraron cardiomegalia a expensas de
uatro camaras compatible con doble lesion mitral e insuficiencia
idea, los pulmones levemente congestionados.

'El EKG. Mostré; Bloqueo incompleto de rama izquierda y
ien hipertrofia ventricular izquierda principalmente.

El resto de examenes complementarios estaba dentro de
normales, por lo que se tratd al paciente como una insuficiencia

ACa congestiva secundaria a cardiopatia reumatica con doble
On' aortica y se instauro tratamiento con Lanicor y Lasix por via

Tratamiento que se continuo por dos semanas y al cabo de las
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cuales el paciente practicamente se encontraba compensado de
insuficiencia cardiaca.

Por lo que se decide darle egreso y sequir el caso por la cons
extena, sin embargo el paciente no se presentd hasta los dos m
siguientes con signos francos de insuficiencia cardiaca descompen:
en muy malas condiciones generales. El EKG. Mostré blogu
completo de rama e intoxicacion digitalica. :

Los rayos X mostraron cardiomegalia de las cuatro cam
y cambios francos de congestion pulmonar.

El paciente fué tratado con una impresion diagnosticad,
insuficiencia cardiaca congestiva secundaria a lesién valvular reuma
y se le administro tratamiento con Lanicor y Lasix, sin embargo
paciente no logré compensarse y entré en una fase de anuria despi
de la cual present6 paro cardiorespiratorio irreversible.

Los hallazgos de necropsia fueron cambios musculoesquelé
paciente alto y delgado con desproporcién en la talla cafalo - pu
pubis - talon; brazada grande, aracnodactilia; se encontr6 ader
cardiomegalia severa a expensas de las cuatro camaras con hiper
biventricular y biauricular, presentado agrandamiento y 1l.
de las valvular aorticas y tricuspidea conjuntamente con aneu
discecante de la aorta ascendente.

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

Historia No. 527 - 79; nombre: P.C.C.; 25 afios de edad;
Indigena; agricultor; originario y residente de Coban, Alta Verapaz.

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

El interrogatorio es escueto ya que solo hablaba dialecto;
durante el examen fisico se encontré un paciente bien orientado,
colaborador con signos vitales normales; evaluacion cardiopulmonar
resultd normal; durante la palpaciéon del abdomen casualmente se
encuentra una masa pulsatil, en planos profundos, no dolorosa, que
presentaba soplo de mas o menos 15 cms. de largo y 8 cms. de ancho
localizada en regién supra e infra umbilical; presenta edema de la
articulacién coxo - femoral izquierda; los pulsos distales estan normales.

La evaluacién antropométrica dié datos significativos, pérdida
de la relacién normal de la talla cabeza - talén, siendo la talla cabeza-
pubis mas pequefia que la pubis - talén; desproporcién entre la talla

y la alzada siendo mayor la ultima; 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 dilataciéon
aneurismal de la Aorta abdominal; la pelvis presentaba subluxacion
de la articulacion coxo - femoral izquierda;

El estudio de Pielografia que se le efectud se encontrd normal,
mientras que el Aortograma demostr6é: Dilataciéon aneurismal total
de la Aorta abdominal y las arterias Iliacas, notandose “lumen doble”
por debajo de las arterias Renales hacia la arteria Iliaca derecha.

27



BIBLIOGRAFIA

i 1
La arteria Hepética, Esplénica, Mesentérica, y Gastroduo-
nales se mostraban bastante tortuosas; la Iliaca izquierda

tiularmente mostraba una estrechéz de el 50o/o de su lumen. JARD, M.C. (1902). Arachnodactilie. Bull. Soc. Med Paris 19,834

AUSTIN, M.G. (1957). Marfan's Sindrome with unusual blood vessel
fostations of the rigth innominate. rigth carotid and left carotid
s. Arch. Path,64,205.

rmal.

El caso se presento en seccién conjunta con los cirujanos
diovasculares del Hospital General y rRoosseveth, los cuales
diar y discutir el caso llegaron a la desafortunada

nclusién de que debido al compromiso vascular involucrado, en
ofreserle

1 paciente por lo demas sintomatico no habia nada que
.sde el punto de vista quirurgico.

A, M. (1969). Le pneumothorax dans la maladie de Marfan.Thesis

' . TEELD, and MORRILL, S. ( 165). Giant satellite chromosome in
a articular traumatico -fan ‘s Sindrome. Lancet, 1,1336.

El paciente se reestablecié del problem
El paciente fué dado

ediante la reduccion quirtrgica de la lesion;

e alta para seguirlo tratando por la consulta externa. LE. J. (1957). Marfan s Sindrome. Brit. Med. J. I. 629.

AR, N. and SOSA, J.A. (1 968). The bilowing Mitral valve leaflet.
lacion, 38, 763.

INDER, R.P. (1964). Pulmonary enphysema and other cardio-
piratory lesions as part of the Marfan abiotrophy. Pedriactrics,

56.

BOOTH, C.C. (1957). Arachnodactilie with congenital lesions of the
ary tract, Brit. med. J. 2, 80. ' Tasln

JERS, D.(1962). Mitral requrgitation in Marfan’ s Sindrome
Cireulation. 26, 690. '

SON, A.J. and NEILL, D.B. (1962). Metabolic abnormaleties

ed in a survey of mentally backward individuals in North Ireland.
Dis. Child. 37, 505.. A 34

29




CHEVROT, A. Les pneumothorax familiux et hereditaries, J. radiol. et
electrol. 51, 713. 1

COLEMAN, P.N. (1955). Acase of dissecting aneurysm in a chil
clin. Path. 8, 313. |

CRILEY, J.M, Lewis, (1966). Prolapse of the mitral valve: clinical a
cineangiocardiographic findins. Brit. Heart. J. 28, 488.

DAVIES, D.H. (1941). Idiophatic cystic medial necrosis of the aorta
Brit. Heart J. 3, 166.

DIMOND, E.G. LARSENW. E. (1 957). Post - traumatic a
insuficiency ocurring in Marfan s Sindrome. New Engl. J. med. 256

DWYER, E.M. and TRONCALE.F. (1965). Spntaneus pneumoth
and pulmonary disease in the Marfan's Sindrome. Ann. Int. Med
62, 1285. ' '

GARNER, E.GALBRIGTH, A.J. and HARDWICK, S.W. (1936). A
huge dissection aneurysm. Lancet, 2, 1019.

GIBSON, J.B.,,CARSON, A.J. and NEILLD.W. (1964). Pathologié’.
findins in Homocistinuria. J. clin., 17, 427.

GOYETTE, E.M. and PALMER, P.W. (1953). Cardiovascular lesions

in arachnodactyly. Circulation. 7, 373.
1

GRENET, P. and ALIBERT, L. (1969). Pneumothrax et maladie de
Marfan. Arch. franc. pediat. 26, 227.

'GRIFFIN, J.F. and KOMAN, G.M. (1958). Severe aortic insuficiency In
Marfan s Sindrome. Ann. intern. Med. 48, 174. N

GRIFFITHS, G.J. and WITHEHEAD, R. (1951). Dissectin aneurysm of
the aorta in mother and child. Brit. Heart J. 13, 364. 4

30

HARRISON, C.V. (1961) Marfan's Sindrome. Postgraduate Medical

School of London, Clinico - pathological Conference. Brit. med. J.2,

881.

HAYS, F.B. and BOGGAN, W.H. (1 955). Rupture of aortic valve cusp

attachment due to cystic medionecrosis of the aorta. Ann. Intern.
Med. 43, 1107.

HEATH, D., EDWARS, J.E. and SMITH, L.A. (1958). The rheologic
significance of medial necrosis and dissecting aneuysm of the ascending
aorta in asociation with calcific aortic stenosis. Proc. Mayo Clin. 33,

s

IRWIN, J.W., JANCOCK, D." . and SHARP, J.R. (1964). Ruptured
abdominal aortic aneurysm .. Marfan's Syndrome. Brit. med. J. I,
1294. ;

‘ JAMES, T.N., FRAME, BOY and SCHUTZ, 1.J. (1964). Pathology of
" cardiac conductions system in Marfan's Sindrome. Arch. int. Med.

539.

.~ LEDOUX, A. (1971). Interet des inve.igations biometrigues en
" pneumologie, Semaine hop. Paris 47, 1769.

. LEMANAGER, J. RENAULT, P, NEEL,J. and FEUTRY, J. (1968).

Les accidentes respiratoires de la maladie de Marfan. ibid. 22,438.

LEWIS, M.G. (1965). Idiophatic medionecrosis causing aortic
incompetence. Brit. med. J.,I, 1478.

LINDEBOOM, G. and F NER, W.F. (1949). Dissecting, aneurysm
associated with arachnodactyly. Cardiology. 15, 12.

LIPTON, R.A.,, GREENWALD, and SERIFF, N. (1971). Pneumothorax
and bilateral honeycombed lung in Marfan s Sindrome. AM. Rev. R p.

31




Dis. 104, (24.

ROSS, L.J. (1949). Arachnodactyly. AM. J. Dis. Child. 78, 417.

MAUREL, A. (1970). Malformations congenitales et pneumoth SALLE, V. ( 1912). Arachnodactyly. Kinderheill. 75, 540.
spontanéidiopathique, Poumon Coeur, 26, 453. N ' ,
4 CLAIR, R.J. (1968). The Marfan's Sindrome. Bull. rheum. Dis.
McKUSICK, V.A. (1955). The cardiovascular aspects of Marfan' s 153. ‘
Sindrome. Circulation, 11, 321. '
' EINBERG, I. and GELLER, W. ( 1955). Aneurysmal dilatation of the

M_cK'usick; V.A. (1961). Medical genetics. Mosby St. Louis. tic sunuses in arachnodactyly. Ann. intern. Med. 43, 120.

MCKUSICK, V.A. (1973). Hereditabie Disorders of Connective Ti

‘TOBIN, J.R. BAY, E.B. and HUMPHEYS, E. (1947). Marfan's
St. Louis, C.V.Mosby, P.61. )

drome in adult. Arch. intern. Med. 80, 475.

Y

‘MOORE, H.C. (1965). Marfan's Sindrome, dissecting aneurysm of the

'UNA, N. and THAL, A.P. (1961). Some unusual features of the
aorta and pregnancy. J. clin. Path. 18, 277.

Marfan ‘s Sindrome, Circulation, 24, 1154.

O’ BRIEN, K. and Lowe, (1968). Spontaneous aortic cusp rupt

associated with valvular mixomatous transformation. Circul.
sy 273 ' '

BUCHEM, F.S. (1958). Cardiovascular disease in arachnodactyly.
ta med. scand. 161, 197.

. WHITFIELD, A.G. ARNOTT, W.M. and STAFORD, J.L. (1951).
PAPAIOANNOU, A.C. and GASUL, B.M. (1961). Early manifastati Myocarditis and hypoplasia in arachnodactyly. Lancet, 1, 1387.
of the cardiovascular disorders in Marfan’ s Sindrome. Pedriatrics, '
27, 255. ' WHITTAKER, S.R. and SHEEHAN, J.D. ( 1954). Dissecting aortic
. | aneurysm in Marfan s Sindrome. Lancet, 2, 791.

PAPPAS, E.G., MASON,D. and DENTON,C. (1957). Marfan

Sindrome. Amer. J. Med. 23, 426.

PARISH, J.G. (1960). Skeletal syndromes associated
arachnodactyly. Proc. Roy. Soc. Med. 53,515.

'PIPER, RENA, K. and Irving - Jones, E. (1 929). Arachnodactyly in
congenital heart disease. AM. J. Dis. Child. 31,832,

~ REYNOLS, G. (1950). The herat in arachnodactyly. Guy 's Hosp-
Rep. 99, 178.

32 33




Hugo“faroslav riguez Pagh-co,

N

DT g etig L 1O CADT T

DiIeCtOI‘ de Fase rII]

p;, Isalas Pondiané.§

: a:arn )




	page 1
	Images
	Image 1

	Titles
	~ '- 
	'(Sindr 
	~\~ "" V e - 
	'~ -'" ~ 
	POR: 
	\.'. 
	. '~HUGO 
	AROSLAV RODRIGUEZ PACHECO. 
	,~ ~ '" 
	MEDICOY"CIRUJANO 
	GUATEMALA, OCTUBRE DE 1979 


	page 2
	Images
	Image 1

	Titles
	INDICE 
	INTRODUCCION 
	OBJETIVOS 
	MATERIAL Y METODOS 
	HISTORIA 
	ANOMALIAS CROMOSOMICAS 
	LESIONES PULMONARES 
	MARFAN Y EMBARAZO 
	RESUMEN 
	CASO No. 1 
	CASO No. 2 
	BIBUOGRAFIA 


	page 3
	Images
	Image 1

	Titles
	INTRODUCCION 


	page 4
	Titles
	OBJETIVOS. 
	2, 
	ó, 


	page 5
	Images
	Image 1

	Titles
	l. 
	2. 
	3. 
	MATERIAL Y METODOS 
	sjgnj[jcaHvos 
	encon trados 


	page 6
	Titles
	IDSTORIA 
	En 1896, Anton Marfan describió el caso de una niña de 5 años 
	patológica. 


	page 7
	Images
	Image 1

	Titles
	los senos de Valsa1va. 
	, 
	McKusick (1964) clasificó el Síndrome de Marfan con algunas 
	LESIONES CARDIOVASCULARES 
	--L 
	Sheehan (1954). 
	.. 


	page 8
	Images
	Image 1

	Titles
	Bing1e reportó un caso de una mujer de 32 años que presentab 
	es Valvu1ares. 
	, 
	10 
	11 


	page 9
	Images
	Image 1

	Titles
	- --- 
	aurícu1a izquierda balonadas. 
	12 
	..L 
	I " 
	13 


	page 10
	Images
	Image 1

	Titles
	cardiaca, en la op~ración se encontraron copas' valvu1ers grandes y 
	14 
	.. 
	; , 
	O' Brien (1968) reportaron casos de compromiso valvu1ar y 
	15 


	page 11
	Images
	Image 1

	Titles
	---- 
	La enfermedad valvular aórtica Y medionecrosis aortica, 
	16 
	.~~ 
	ANOMALlAS CROMOSOMICAS 
	cromosómicas. 
	LESIONES PULMONARES 
	17 
	.J 


	page 12
	Images
	Image 1

	Titles
	--- 
	---- 
	encontrados. 
	22 episódios de neumotórax espontáneo. 
	de Marfan. 
	Todavía falta por demostrar que la signifjcativa incidencia de 
	18 
	11 
	1 
	19 


	page 13
	Titles
	MARF AN Y EMBARAZO 
	21 
	...- 


	page 14
	Titles
	RESUMEN 
	en 
	23 


	page 15
	Images
	Image 1

	Titles
	-- -- -- 
	¡4 
	--'- 
	CASO No. 1 
	oral. 
	Tratamjento que se contjnuo por dos semanas y al cabo de las 
	25 
	a- 


	page 16
	Images
	Image 1

	Titles
	... 
	-- 
	26 
	CASO No. 2 
	27 i 


	page 17
	Images
	Image 1

	Titles
	~ - 
	------- 
	)rmal. 
	28 
	w 
	, 
	. 
	, 
	BIBLlOGRAFIA 
	ACHARD, M.C. (1902). Arachnodactilie. Bull. SOCo Med Paris 19,834. 
	arteries. Arch. Path,64,205. 
	BINGLE. J. (1957). Marfan .s Sindrome. Brit. Med. J. I. 629. 
	29 


	page 18
	Images
	Image 1

	Titles
	- - 
	----- 
	electrol. 51, 7~3. : 
	62, 1285. 
	30 
	881. 
	228. 
	1294. ' 
	31 


	page 19
	Images
	Image 1
	Image 2

	Titles
	... 
	Dis. 104, (24. 
	McKuskk, V.A. (1961). Medical gene6cs. Mosby Sto Louis. 
	assoda ted 
	wüh 
	32 
	,. 
	1 
	33 
	--- 


	page 20
	Images
	Image 1
	Image 2
	Image 3
	Image 4
	Image 5
	Image 6
	Image 7
	Image 8

	Titles
	~- - ~ ~ ~ 
	~?~ 
	.1." ,', , 
	Revisor. 
	t "¡) 
	I1r. ,~:lll i O 
	Dr. Isalas 
	/ 
	lo. Ba. 
	T)r 
	'Decano en funelones. 



