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RESUMEN

INTRODUCCION:
El sindrome de Marfan es una alteracién del tejido conectivo que sc hereda con cardcter autosdémico
dominante con alta penetrancia y variabilidad en sus i con ion a diferentes
ébrganos y sistemas, siendo los mas afectados: ojos. oomuSn snstema &squeléuco y picl.

El d:agnbsuuo se basa en la p ia de manife: y la afeccién a otros érganos,
pudi haber de la fermedad; aunque al pacil tienc historia familiar negativa
llegindose a la lusién que existe ion de novo.

Objctivo Identifi car las manifestaciones clinicas del sindrome de Marfan y su asociacion con la afeccion
a otros 6 y dela fa en nifios que acudi ala Ita externa de Der logi;
Ped:élnw asf como también determinar si existe correlacién clinica entre las alteraciones dcrmatoléglws

con las sistémicas.

Material y Métodos: Se realizé un estudio tipo serie de casos cn el Dep de Dr- logia del

Hospital de Pediatria del Centro Médico Nacional Siglo XXI; se di nifios oon gnosti clinjco

e histopatolégico de sindrome de Marfan, tuand la ia de i

mraclerisums de la enfermedad (hlpemlaslosls) y su asociacién con muanifestaciones extracutdneas,
paracién con lo docnlali

Resultados: Se eval 13 i con diagnéstico de sindrome de Marfan, cn los cuales en la

mayoria de los pacientes ¢l diagnéstico se realizd a la edad pre-escolar y un caso en la etapa neonatal, sin
haber diferencia en cuanto al Sexo. Se encontré que en el mayor porcentaje existié mutacion de novo;
todos los i tenian al i mamfcsmdas por hiperlaxitud cutdnea. De las anomalias

d. d las queléticas(100%), idas por las
cardiovasculares y por @itimo las oftalmolégicas.

Condulién En nuestm estudio no encontramos corrclacnén clinica cntre el grado de hiperelastosis con las
i El diagnéstico debe ante la historia familiar y las alteraciones

caracteristicas a nivel de plel ¥ snslcma esquelético durante la primera etapa de la vida y con ello iniciar la

b da de ! das, que pueden ser letales si no se diagnéstican en forma op

ya que el pronéstico serd determinado de manera fund. por las all i a otros drganos de Ia

economia ya que {a intensidad de ellas modificard el curso de la enfermedad, sabiéndose que no existe

tratamiento especifico para la enfermedad.




OBJETIVOS

lini, taalbo 4 1411 y cardi en

1.- Identificar las manifest gl q
los pacientes que acuden a la consulta externa de un servicio de Der togia pedistrica con diag

de sindrome de Marfan,

2.- Determinar la correlacion que existe entre las hiperel is y las al i istémicas del nifio con

sindrome de Marfan.



ANTECEDENTES

El sindrome de Marfan cs una al ion de tejido ivo, que se hereda con caréclcr autosénuco

y sistémicas. Dc las diselastosis son las al

yp
mads frecuentes.
El sindrome de Marfan presenta alteraciones en otros érganos y sistémas. de tal modo que en este estudio
describiremos csta enfermedad.

DEFINICION,

E! sindrome de Marfan es una enfermedad hereditaria de isi6 dmica domi de alta
penetrancia y variabilidad en sus manifestaci linicas. siendo los pri les drganos afectados: ojos,
corazén, sistéma esquelético. piel y pulmén.( 1, 2, 3, 4)

Este sindrome fué descrito por pnmcm vez por ¢l pediatra francés Antoine Marfan en el afio de 1896; lo
describio en una paciente de cinco afios de edad, oomo una nifa de cxuenudads largas

(dolicoestenomelia) con dedos semejantes a los de una arajia 11 do a esta di dactilia,

que posteriormente desarrollé una escoliosis severa.

En el afio de 1914 Borger ra la dactilia iada a las licaci di y
1. en 1943 se t las ¢ licaci a nivel de aorta.(4,5)

El diagnéstico sc basa cn la p ia de ifestaci Tini fe do el sistéma esquelético,

ocular, cardiovascular, cutd pudiendo haber d familiares de la enfermedad. Entre el 15 y

30 % de los pacientes tienen una historia familiar negativa de sind de Marfan, I dose a la

conclusién de que es una mutacién de novo. (6,7)
Esta entidad puede detectarse en forma temprana cn la mﬂez yen el pcnédo nconatal. (8,9,10)

El sindrome de Marfan tiene cl incol i que se diagr pr I en adultos y poco en
nifios; siendo varias causas responsables de esto:
1.- Las ife i clinicas depend de la edad; ya que estas son més evidentes con el tiempo .

2.~ Tiene una expresién variable.

3.- En un tercio de los pacientes existen mutacion del novo.

4.- Existe falta dc una dcscnpcnén pleta del fené durante la i

5.- Desconocimiento etiologico, sin embargo se ha identificado alteracion en cl cromosoma 15.(4)

La prevalencia es cstimada de 1:10,000 estadounidenses, El cuxso natuml del sindrome usualmente

culmina en la muertc en forma temp debido a los 1 jendose como una de
las {icaci m4s fr

La dilatacién aémm se presenta en un 80% de los pacientes que mueren con la enfermedad. (11,12)

Sin una terap clp dio de exp iva de vida para los pacientes es de 16 a 48 afios de edad, pero
esto estd limitado a la gravedad. La d i6 p del sind: de Marfan y de sus alteraciones

sxsémleas permiten mbleoer una intervencién médica y quirirgica temprana y de esta manera modificar
¢l curso de 1a enfermedad.



MANIFESTACIONES CLINICAS.

ALTERACIONES FACIALES.

Las al i faciales p ser distinguibles en el sind de Marfan, describiéndose facies de
aspecto semcjante a las de un "hombre viejo". con mirada preocupada o "miopitica”.
Frente prominente. ojos fijos con mirada profunda ¢ hipoplasia malar.(3.4.13,14)

ALTERACIONES OFTALMOLOGICAS.

La manifestacién ocular mds imp es la cctopia del cristalino, que s¢ presenta en el 80% de los
pacientes. La tuxacién suele ser hacia arriba, pero puede existir en cualquier direccién. Por el contrario, la
luxacién del cristalino en la homocistinuria por lo gencral es hacia abajo. Otras anomalias pueden ser el
estrabismo, la miopia, I de filtracion, dcsprendmuemo retiniano y

csclcroucas azules. La subluxacién del cristalino puede ducir grados i de astigmati y los
P itan ajustes fr dela
La incidencia de locornea e iridodonesis es clevada, iderdndose que esta ititima es a menudo un

signo de dlslmmén del lente. Las complicaciones mds importantes y frecuentes son la miopia y el
desprendimiento de retina, siendo esta tltima la mds importante ya que es intratable y de dificil manejo.
llegando incluso a producir cegucra ( 11.12,15,16)

ALTERACIONES CARDIOVASCULARES,

Dentro de las al i i mis fi en los nifios con sindrome de Marfan cstan:
prolapso de la vilvula mitral ly la dilatacién de la raiz adrtica.
Otras de las al i das son la regurgitacion mitral y adrtica, diseccion de la aorta,

aneurisma de la aorta abdominal y desritmias cardiacas. La regurgitacién y la diseccién adrtica son las
causas que con mayor frecuencia producen la muerte en los pacientes con sindrome de Marfan,
considerdndose que esto se asocia fuertemente con ¢l didmetro de la raiz adrtica.

La dilatacién de la aorta ascendente puede llevar a la disecci6n adrtica, r itacion aértica o ambas. El
pmlapso de la vélvula mitral y tricispidea pueden prog) a la regurgitaci
La d p yel imi clinico y de gabi de las al i di I

permiten establecer una intervencién médica y quinirgica més temprana y de esta manera modificar la
historia natural del paciente con sindrome de Marfan.(8.12,16-21,26),

ALTERACIONES DEL SISTEMA ESQUELETICO.

Son las icul invol do especiall las articulaci de codo, cadera y sobre
todo de las manos dando el rasgo istico Hamad dactilia, enc indosc predileccion por la
camptodactilia del cuarto y quinio dedo.  4,8,12,13,15-18)

La contractura articular muchas veces responde a la terapia fisica: y por. lo que respecta al problema
ortopédico cn la que existe h ibilidad alrededor de las articul: Este tipo de pacientes
tienen por lo general muy buena respuesta al manejo por medicina fisica y rehabilitacién ast como
!amhlén son de gran uulxdad la med;das prevenuvas para evitar ma)or dcl‘omudad dsea como son:
it que pul

ilia,
pie plano, etc. (20,26,27,28)



ALTERACIONES DERMATOLOGICAS.

Dentro de las al i der 16gi das en este lipo de paci las mas
das son: hiperel is cutanea en la que tos pli [ dos en
numem, teniendo cI dato clinico caracteristico de que la piel Ie queda grande al pacicnlc. asi como
estrias cutd que suclen ser longi con en la ool i6

(3.4,26,30)

Se considera que en este tipo de
microfibrilar. (9,22,23)

El diagnéstico se realiza con el cultivo de fibroblastos encontrandose
ausencia de Ia fibrilla y una marcada dxsmmucxén del decorin en la matriz extracelular; observandose
adelgazadas las capas dc la dermis y fragmentacién de las fibras clasti llegdndosc a 1a lusion que
el defecto de la fibrilla es el resp ble de la gravedad y plejidad fenotipica del sind, de Marfan.
(16,18,20,21,23,32)

1 . 4

existen anormalidades en las fibrillas de la proteina

ESTUDIO GENETICO.

Desde hace tiempo sc sabe que el sindrome de Marfan es una entidad autosémica dominante y que el gen
S exp en elh £

Los dios de analisis de li i de posibles genes candid: tales como los de la colagena tipo I, II,

1, v, y V1, fib i 1i 1 y beta gl id no mostraron cvidencia de

asociacion con el sindrome de Marfan,

Varios grupos de investiadores mapearon el gen det Marfan en el brazo largo del cromosoma 15 gracias a

estudios de anilisis por ligamiento en familias mediante marcadores de DNA polimérficos, entre sus

bandas q21-q22.

l.eeycols en 1991 basindose cn la ia de aminodcidos de un fr dico de la fibrilina,
iones de olj ledtidos scntido y antisentido para intentar amphr icar secuencias del

gen de la fibrilina por Ia reaccién en cadena de poumcrasa (PCR) a pamr de DNA complementario de

fibroblastos o linfoblastos. Una de estas bi de ledtidos amplificd un producto de 220

pares de bases que sirvié de sonda mapear 2 genes diferentes de la fibrilina,

Por hibridacién in situ utilizando esta sonda, los autores encontraron su locus en el brazo largo del

cromosorna 15 (15q15-21), que se d iné Fib 15 (también 1l do FBNI).El siguientc paso fué
investigar si el Fib 15 cstaba hgado al sindmmc de Marfan en 3 familias con marcadores de DNA
polimérficos, y los {tad Ii [ ho entre Fib 15 y ¢l sindrome de

Marfan.(16,18,20,24,25,26)



PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.,

En 1a evaluacion del sindrome de Marfan‘ el dmgnbsuco climco cs muy imp y debe establ
con la historia familiar, la p de isticas, las alteraci
cardiovasculares, del sistéma esquelético y al i flalmolégi siendo ademas necesario el

asesoramiento genético.

Los informes de Ia enfermedad cn nifios son escasos y hasta cl momenlo no se conoce si al tener
hiperelastosis sin otra alteracion sistémica puedan predecirse , esqueléticas y
oftalmolégicas para determinar el pronéstico clinico de pacientes con sindrome de Marmn De csta
manera surgen las siguientes interrogantes :

1.- Cudles son las al i istémicas mas fr en niftos con sindrome de Marfan
que acuden por primera vez al servicio de Dematologia pediatrica?

2.- Existe correlacion entre las al i A hiperelastosis y las al
sistémicas en el nifio con sindrome de Marfan?




HIPOTESIS

La presencia de laxitud e i de los pli i ¥ mayor ni de estrias cutincas
ofi istird i i en nifios con sind: de Marfan,

HIPOTESIS ESPECIFICA.

En los niflos con sindrome de Marfan las al i A mis fi son Ia hiperel is y las

cstr[as 6 que se localizan mads en dreas del pecloral deltoidea. gluteos y miislos.
di lares son las licaci més fi siendo las principales; la regurgitacion de la

vélvula adbriica, el prolapso de la vélvula mitral, y dilatacion de la rafz aértica. Las alteraciones oculans

son: miopia, genita del cristalino y la iridodonesis.Las al

esqueléticas son Ia talla alta, d i dactilia, xifc liosis y pectum



JUSTIFICACION

Los informes de la literatura mundial sobre ¢l sindrome de Marfan apoyan que es un transtorno
hereditario que afecta piel, corazén, ojos, y otros érganos de la cconomia.

Muchas de las manifestaci clinicas del sind; de Marfan son resultado de los 6 d

ion clinica det sind de Marfan es variable, incluso cntre los miembros afectados de la misma
familia.
No existe informacion sobre 1a exi ia de correlacion de las i A con las sistémicas en
el sindrome de Marfan en ctapas (cmpmnas de la cnfermedad.
Si se pudi una ion de este tipo en los pacientes con hiperclastosis sin otras
mamfmmom se deberia de instituir un progr paralad i6n de at a otros niveles antes
del inicio de la sintomatologia.
La primera fase del estudio serd establ las isticas clinicas (multisistémi de los nifios
atendidos en el servicio de der logia con diagnéstico de sind! de Marfan.
Enuna segunda fase, para completar ) estudio integral y de la familia, seria el de identificar cn hermanos
¥ padres al 1i del sind: de Marfan .




MATERIAL Y METODOS .

Se realiz6 un estudio de seric de casos, retrolectivo. transversal. descriptivo ¥ observacional en el

de Der logia en ¢l Hospital de Pediatria. Centro Médico Nacional Siglo XXI. Instituto
Mc\mno del Seguro Social en la cnudnr.l de Mé‘uco
Se incluyeron expedi de niiios con d ostico clinico ¢ histopatologico de sind. de Marfan que
acudieron por primera vez al servicio de der logia, sicndo luados de do a Ja p ia de

mamfcslactoncs culénms caracteristicas de la enfermedad y la asociacién con maml‘cstncmncs

i6n con lo reportado en Ia literatura. Se consideraron como criterios de
inclusién los pacientes de uno ¥ otro sexo menores dc 16 aﬂos de edad con dnagnésuco de sindrome de
Marfan, excluyéndose los p €on exp H el distico por
fi simple, bl cslmuﬁcﬁndose los hallazgos clinicos de acucrdo a grupos
de edad. La definicién de las vanables fuc la siguiente:

ALTERACIONES DEL SISTEMA CARDIOVASCULAR:
a) PROLAPSO DE LA VALVULA MITRAL:

Consiste en el desplazamiento anormal de una o ambas valvas de Ia valvula mitral hacia el atrio izquierdo
durante la sistole ventricular. Los sintomas estin relacionados cn forma directa con la disfuncion
mitral:algunos, pacientes pueden referir dolor tordcico. debido a la isquemia de fos milsculos papil por
aumcento dela lcnsxon a lo que son sometidos al clonparse las cucrdas lcndmosas Asf mismo c‘usum fauga
facil, 1 al cjercicio, dlsnca, lipotimi smcopc iF dios de i

transitoria, feno y psiq '-m Pucdc haber un n.udo mesosistlico y
un soplo regurgnamc mitral que puede ser hol dlico segun la fase

ecictals Slico u
sistdlica en donde sc produzca la falla de coaptacion del aparato mitral.

En el 50% puede haber arritmias supra\cnmcularcs stcndo la mas comin la fibrilacién amal por la
dilatacién del atrio izquierd darioa lai

El clectrocardiograma puede ser normal o mostrar alteraciones de la repolarizacion manifestadas por
ondas T ncgativas en las derivaciones estindar inferiores darias a la isquemia de los !
papilarcs.

La radiografia de torax puede ser normal o mostrar diversos grados de cardiomegalia a expensas del atrio
izquierdo durante la sistole ventricular 2 mm o mas por arriba del anillo mitral, La valvula puede verse
gruesa, mdundamc ¥ con sus cuerdas tendinosas clongadas. Todas las variables scran medidas por escala
binaria (p o ia de estas altcraci )

b} DILATACION DE LA RAIZ AORTICA.

Se cncomraré localizada en los scnos de valsalva producicndo dilatacién generalizada involucrando la
aorta J. Siendo di do por estudio ecocardiogrifico y medido por escala binaria.




) INSUFICIENCIA AORTICA.

Habitualmente se asocia a lesién valvular mitral, La i iencia aértica prod b lumétri
del \cntrlculo nzqmcrdo con la consecuente dilatacion e hipertrofia. El gmdo de dilatacién ventricular
es p! 1al regurgitante, otros factores como el tamaiio del orificio regurgitante,
1a duracié de Ia didstol las i i pcnfcnms. 1a respuesta del ventriculo izquierdo ¢n la didstole y
1a perfusion Ardica son f; i importantcs.
La insuficiencia aémm ligera cs iderada cuando cl vol regurgitante es inferior al 25% del gasto
por latido; la i ia abrtica moderada tiene un vol rcgurgilan(e entre ¢l 25-50% del gasto por
latido y 1a insuficiencia adrtica grave, el volumen regurgitante es superior al 50% del gasto por Iaudo
Cuando la regurgnambn adrtica es ligera Ios i son icos.En la regurgi d
existe buena tol yel sin sf por un largo penédo a pesar de la

dilatacién cardiaca. La insuficiencia aémca crénica grave es tolerada por poco tiempo y s¢ manifiesta por
palpxmc:ones €n reposo, dlsnca de esfuerzos, habltualmcnlc progresiva.

ficiencia abrtica se d ica por el soplo diastélico precoz de alta frecuencia. decreciente,mejor
audible en foco adrtico.
El estudio radiolégico y el el iog? son normales o ligeramente alterados en caso de
insuficiencia aébrtica ligera. En la i iencia aértica moderada o grave, el estudio electrocardiografico
4 sobre carga diastdlica del ventriculo izquierdo, s¢ caracterizard por ondas S profundas en V1-

V2,0nda Q profundas seguidas de ondas R amplias y ordas T picudas en V5-V6. Cuando la sobrecarga
diastélica es importante, se invierte la morfologia de T, que se vuclve negativa y asimétrica.

El mc_yor método para diagnosticar la regurgitacion aértica es el Doppler codificado a color en cuanto al
[ i dela fa de las sigmoid aémms y la aorta ascendente y cuantifica la severidad de
la itacion y la funcién ventricular izq;

ALTERACIONES OFTALMOLOGICAS:

b) MIOPIA.

E! sintoma principal es la visién borrosa de Iejos, los nifios tienden a mantenerse cerca de los objetos,
siendo comun ¢l fruncir el sefio y guifiar los ojoz para mcjorar la agudeza visual, siendo evaluado por
dioptrias.

¢) MEGALOCORNEA.

Anomalia del desarrollo en la que el didmetro corneal es mayor de 13mm, evaliandose mediante
exploracién oftalmoldgica.



d) DISLOCACION CONGENITA DEL CRISTALINO.

Patologia di por exa imol6gico. observando el cristalino en posicion anormal con grado
vanablc en la afeccion visual. La visidn es borrosa, en espemal si el cristalino estd luxado por fuera de la
linea de vision. Si la luxacion es parcial, se podran apreciar, a través de la pupila, el borde del cristalino y
las fibras zonulares que lo manncnen en su sitio. Si la luxactbn ¢s parcial y el cristalino es transparente, el

A

p ico visual es f: yaquea do se con

) IRIDODONESIS,
Clinicamente se observaran movimientos ondulantes del iris debido a la pérdida de soporte del cristalino,

ALTERACIONES DEL SISTEMA ESQUELETICO :

2) DOLICOESTENOMELIA.

Clini sc d 3 por la ia de idades largas y dolat da mayor
quela pl Andose con 1a medicién de los segl y medid poresmladeupobmana
b) ARACNODACTILIA.

Clini 1a cn manos las cuales seran largas, estrechas con dedos afilados y muy
largos con flexion per de los mi siendo compl do por estudio radiogrifico para medir
¢l indice metacarpiano usando escala binaria.

¢) XIFOESCOLIOSIS.

A la exploracién fisica se distinguiran las curvaturas fes y no estr X idiendose por

estudio radiogrifico en donde se medird el grado de curvatura de Ia columna oonslderéndose entre 30 a 40
grados.

4) PECTUM EXCAVATUM.
Clinicamente encontraremos deformidad de 1a caja 4cica, debido al i imi itudinal
de las costillas produciendo asimetria con en el di rior

€) TALLA ALTA.

Se aplicard cuando la estatura de un individuo se situa por arriba de dos desviaciones estndar del
promedio para la poblacién de la misma edad y sexo o s¢ encuentra por artiba de la percentila 97,teniendo
en cuenta las isticas del crecimi y desarrotlo de los familiares de primero y segundo grado; asf
como también algunas de las tres siguientes categorias: genética, ambiental y endécrina.




ALTERACIONES DERMATOLOGICAS :
2) ESTRIAS ATROFICAS.
Por exploracién fisica, por la presencia de estrias cutd distribuidas en dreas del 1, deltoidk

caderas y mislos, las cuales tendran la caracteristica de ser longitudi con bios de coloracién:
midiendose a través de escafa binaria.

b) HIPERELAS’I'OSIS

logard como hip ibilidad de Ia plel sicndo laxa y abundante dando un aspecto
seml lo cu.él sera d do por la exi ia de piel hij le confirmindose por estudio
histopatolégico.



RESULTADOS .

Se cval trece paci con diagnéstico clinico ¢ histopatolégico de sind de Marfan dc los
cuales la edad al dlagnésuoo se realizé en el 92 3% en la etapa de preescolar, excepto un caso (7.7%) quc
fué referido temp cn etapa dndose que la cdad promedio de identificacién de
csta enfermedad fue de 6.1 afos, siete paci fueron fe inos v seis linos (tabla 1).

En cinco paci (38.5%) existi d: heredofamiliares dc sind de Marfan y el resio

(61.5%) se considero mutacién de novo (tabla 2).
El estudio histopatoldgico sélo se realizd en ocho pacientes (61.5%). cn los cuales. histolégicamentc s¢
encontraron tres tipos de alteraciones ;

1-A ia de fibras eldsticas en tres paci (37.5%)

2.~ Disminucién de fibras eldsticas en cinco pacientes (62.5%)

3.-F ion de fibras elasticas en ocho paci (100%)

Los trece paci H i 4 manifestadas por hiperlaxitud cutinca.

Las manifestaciones extracutineas s¢ describen en la tabla 2. Las anomalias cardiovasculares sc
en seis paci { 46.1%), cinco fueron mujeres (83.3%) y sélo uno del sexo masculino,

cuyas edadcs fueron dc 13a 6 aﬁOS) sélo uno en ctapa neonatal a la edad de 28 dias de vida.

Lasal das fueron :

Dilatacién de la raiz aértica en cinco paci y en tres p prolapso de fa vilvula mitral con

dilatacién adrtica.

Las manifestacioncs esqueléticas sc cncontraron en 100% de los casos,encontrandose talla alta c

hiperlaxitud articular y en ocho paci (61.5%)se dactilia .

Oftalmoldgi se 0 que tres paci (23.%) p b, bl ién del cristalino ademds

en un sélo un paci I galocornea, todos estos paci se ban en edad escolar.




DISCUSION:

Existenen la hlcmtura algunos trabajos sobre casos familiarcs de sindrome de Marfan, que han permitido
apoyar una etiol ditaria de dicho padecimi Cistulli y Morse al revisar los reportes existentes
determinan que el 60-75%de los pacu:nlcs tienen historia familiar del padecimiento (6,7), quizas porque
no se logréd revisar por completo los restantes. £n nuestro cstudio existe el 61.5% de los casos con
antecedentes familiares negativos de la enfermedad, sin embargo, en el resto existen anteccdentes
familiares de la enfermedad, sugiriendo que en el mayor p tjc se debe a i6n de novo.

De la revisién realizada por Pyeritz, no se encontré diferencia en relacién al sexo, cbservandose una
incidencia similar en los paci dos cn nuestra revision (4,6,16).

El sindrome de Marfan se ha referido como un padecimicnto mulus:slémxco

Se ha menclonado que entre el 80% de los paci con ¢l padeci p manife
a dermatologicas (11.12).
La afeccion cutinea s¢ en mas del 70% de los casos reportados.en la presente seric de

casos con sindrome de Marfan en todos los pacientes la presentaron siendo menor a lo reportado en
nuestro trabajo. Este upo de afectacién sc presenta desde el nacimiento, sin embargo, pueden hacer

aparicién durante Ios primeros aiios de vida, persisticndo de forma indefinida(20.31).

De las manifi A édstas constituyen un capitulo importante por su frecuencia (80%).
segun Pyeritz; siendo la mas frecucmc la dllalac16n adrtica dcnlm de olms En nucstros casos presentados
el 46.1% de los paci sin no existe un

4, 1

la fi ia de estos

seguimiento amplio de todos los pacientes, por lo que no p
hallazgos con los repories previos.

La afeccién al aparato ocu!ar se encuentra en un tercio dc los pacicntes de la serie de Pycritz; sin embargo,
las manifestaci das cn cs de 23%; hasta el momento, ¢n presencia
de subluxacién del cristalino y megalocérnea en Tos pacientes, sicndo la primera la mis comunmente
encontrada por los autores asi como también las més da en nuestro estudio.

Las manifestaci del si quelético son las mas frecuentemente reportadas, entre un 80-90% de
los casos reportados por en la li (15,16,17,18). En nuestro estudio encontramos que la afeccion al
sistema esquelético fué 1a predomi en 100% de los casos.

Es muy probable que la incidencia real del padecimi sca mayor, sobre todo por 1a existencia de casos

que sc prescntan a través de generaciones, asi como de mutaciones espontincas que en la nayoria de este
estudio ha acontecido.

El diagnéstico clinico debe cstablecersc ante la historia familiar y la presencia de alteraciones
caracteristicas a nivel de piel, asi como las esqueléticas que se manificstan en etapas tempranas de la vida
¢ incluso cn ¢l peribdo neonatal que so'l la base para Ia d i6 de la p ia y con ello
iniciar la busqued: dc i iadas, ya que las alteraciones cutineas son datos

isticos de las disck: is que pueden ser letales cuando se asocian a alleraciones sistémicas como
las que se p a nivel cardi iendosc cn cucnta que el prondstico serd determinado de
fund | por las al i a otros érganos y Ja intensidad de cllas modificard ¢l curso de la

manera

enfermedad, sabiendo que no existe tratamiento especifico para la enfermedad quedando como ltimo
recurso el asesoramiento genético a la famllla tanto padres, hermanos e hijos ya que como se mencioné
antenonneme uenc 3 pero en POl con mayor
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Es importante sefialar que el asesoramiento genético a los padres con un hijo con sindrome de Marfan el
riesgo de tener un nuevo producto con esta alteracién es del 50% cuando se trata de herencia autosdmica
dominante y en los casos de mutacién de novo la probabilidad cs igual al de la poblacién en gencral. Los

nifios con sindrome de Marfan tienen 50% de probabilidades de transmitir la enfermedad a sus
descendientes,



TABLA 1

CARACTERISTICAS DE LOS PACIENTES

ESTA TESIS MO DEBE
SAUR BE 1A  BiBLIOTECA

EDAD Num. %
Neonatal 1 1.7
Lactante 2 l‘5.4
Preescolar 5 1384 -
Escolar 5 38.4
SEXO
Masculino 6 46.1
Femenino 7 538
TABLA 2,

GENETICA
Mutacién de novo -8 Yl6Ls
D s BT




TABLA 3.

ALTERACIONES SISTEMICAS
TIPO Num. %
OFTALMOLOGICAS
Subluxacién del cristalino 3 TR
Megalocrnea 1 , SRR X
ESQUELETICAS
Talla alta 13 . . 100°
Hiperlaxitud articular 13 100
Aracnodactilia 8 S6Ls
CARDIOVASCULAR 6 . 46.1
Dilatacién aértica 5 833
Prolapso de la vilvula mitral 3 o 50
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