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RESUMEN:

Femenino de 14 afios de edad, con antecedentes familiares: Tiene
dos hermanos con Sindrome de Marfan. Su padre tiene sindrome de
Marfan y fue operado de sustitucion Aortica con tubo valvado por
dilatacion aneurismatica, sin complicaciones. Tiene ademas el
antecedente de haber sido operada a la edad de 2 afios de Hernia
Umbilical sin complicaciones. Fue vista en el servicio de
Cardiologia para estudio familiar de Sindrome de Marfan. Se refiere
asintomatica cardiovascular. En la exploracién fisica se encontrd
caracteristicamente estatura elevada, pecho excavado, -cifosis
toracica reducida, escoliosis, aracnodactilia, hipermovilidad
articular, fenémeno de raynaud, relacion brazada / talla mayor de
1.03, Signo de Steinberg positivo, subluxacién de rodillas, pies con
arco anterior caido, a nivel cardiovascular con soplo sistdlico a

nivel pulmonar Grado 1I/IV, irradiado verticalmente seguido de un



segundo ruido desdoblado fijo y constante. Sin Ingurgitacion
Yugular, el abdomen con herida quirirgica antigua a nivel
umbilical, los miembros inferiores con pulsos sin alteraciones, no
hay edemas, los pulsos de la miembros superiores sin alteraciones.
Su Electrocardiograma en ritmo sinusal con crecimiento de
cavidades derechas con bloqueo incompleto de la rama derecha del
haz de His. Tele de Térax: Cardiomegalia Grado II, Arco medio
prominente y aumento de la trama vascular. Radiografia
Coxofemoral: Protrusion acetabular, angulo cervicodiafisiario de
144° Holter: Con extrasistoles auriculares y ventriculares aisladas
que no requieren. Oftalmologia reporto ausencia de ectopia lentis.

Ecocardiograma Transtoracico: Diametro de Raiz Aortica: Anillo 14
mm, sinotubular 26 mm, ascendente 18 mm, Auricula izquierda 29
mm, Septum interventricular 5 mm de grosor, Didmetro diastdlico

del ventriculo izquierdo 38 mm, Pared posterior 6 mm de grosor,



Didmetro sistolico del ventriculo izquierdo 24 mm, Fraccién de
acortamiento 36%, Fraccion de eyeccion 66%, Velocidad del tracto
de salida del Ventriculo Derecho 0.6 m/seg, Velocidad de la arteria
pulmonar 0.7 m/seg, Velocidad del tracto de salida del ventriculo
izquierdo de 0.7 m/seg. Velocidad de la aorta 0.8 m/seg. Prolapso de
la valva anterior de la mitral sin insuficiencia, Comunicacion
interauricular tipo Ostium Secundum grande, prolapso tricuspideo
con insuficiencia moderada. Qp/Qs 3:1. Con Hipertension arterial
pulmonar moderada. Se llevo a correccion del defecto interauricular,
mediante la colocaciéon de parche de pericardio autdlogo. No se

presentaron complicaciones.



SINDROME DE MARFAN:

INTRODUCCION:

El Sindrome de Marfan es una enfermedad hereditaria con
transmision autosdmica dominante con marcada variabilidad en su
expresion clinica; la enfermedad consiste fundamentalmente en una
alteracion del tejido conjuntivo secundario a mutaciones en el gen
que codifica la Fibrilina-1, principal constituyente de las
microfibrillas, componentes de la matriz extracelular ampliamente
dispersas que realizan funciones multiples. Como este tejido se
encuentra distribuido en todo el organismo, se afecta la anatomia y
funcién de diversas estructuras y oOrganos a lo largo de todo el
cuerpo. En este sindrome se encuentran alteraciones en el ojo,

sistema musculo esquelético y aparato cardiovascular. A nivel de la



pared aortica, la debilidad de las fibras elasticas y las necrosis
medioquistica provocan la dilatacién aneurismatica aun cuando la
tensién de la pared no se encuentre especialmente aumentada. Los
aneurismas aorticos se presentan preponderantemente en la aorta
toracica v en su porcion ascendente; sin embargo, en los casos
avanzados el aneurisma puede ser toracoabdominal. Dado que en
esta alteracidon genética se encuentra alterada la matriz de la pared
vascular, la formacién de aneurismas adrticos es un evento que
ocurre con gran frecuencia en este sindrome, ya que la alteracion
estructural de la pared permite la formacion del aneurisma, aun
cuando la presion intra vascular no se encuenire especialmente
elevada. L.os aneurismas aérticos en el sindrome de Marfan aparecen
principalmente en la aorta ascendente toracica dado que la dilatacion
adrtica involucra la raiz del vaso, es comln que aparezca

insuficiencia adrtica pura debida a la dilatacion del anillo valvular,



aun cuando también es frecuente el prolapso valvular aértico por
degeneracion mixomatosa, que también es causante de regurgitacion
adrtica. Este sindrome tiene una transmision autosomica dominante
mendeliana simple, lo cual hace que en estos casos el antecedente
familiar aparezca facilmente en la historia clinica; sin embargo, cabe
mencionar que la enfermedad aparece también en casos esporadicos
por genes mutantes, lo cual hace que no haya historia familiar en
estos casos. Finalmente, es de importancia enfatizar que pueden
haber formas “frustradas” en la que sélo aparece alguna de las
manifestaciones del sindrome, sin aparecer toda la expresién

fenotipica.



El diagnostico se hace por la presencia de las alteraciones
antropomorficas caracteristicas del sindrome como son: -
Extremidades largas, - El segmento inferior (Planta-Pubis). Excede
el superior (Pubis-vertex). - Relacion segmento superior/segmento
inferior menor 0.90 — La brazada excede la estatura — Aracnodactilia
- Signo de Steinberg — Signo de Walker-Murdoch — Xifoescoliosis —
Paladar ojival -Térax en “quilla” — Dolicocefalia -
Hiperextensibilidad articular — Diverticulos sinoviales ~ Dislocacién
de caderas, rétula, etc. — Pie plano — Hipotonia muscular — Hernias.
A nivel ocular se encuentra las siguientes alteraciones: -
Subluxacion del cristalino con ectopia lentis — Iridonesis —
Desprendimiento de retina — Miopia — Heterocromia iridis -
Protrusion de la esclera — Keratoconus o megalocérnea. Las
alteraciones cardiovasculares propias son: - aneurisma adrtico -

insuficiencia adrtica - aneurisma del tronco de la arteria pulmonar —



Degeneracion mixomatosa de la valvula aértica — Prolapso valvular
mitral con insuficiencia o sin ésta — Prolapso valvular tricuspideo
con insuficiencia o sin €sta — Aneurisma del Septum membranoso —
Pseudocoartacion aortica. A Nivel pulmonar: - Burbujas apicales -
Neumotdrax espontdneo. A nivel de tegumentos: Hernias
inguinales, hernias insicionales, umbilicales y estrias atréficas. En
sistema nervioso central: Trastornos por déficit de atencion,
hiperactividad, discrepancia entre el desempefio y la expresion
verbal, extasia dural, meningocele pélvica anterior.

Si los antecedentes familiares son positivos para un pariente cercano
claramente afectado por el sindrome de Marfan, el diagndstico en el
paciente requiere que las manifestaciones deben estar presentes en el

esqueleto y uno de los otros érganos de los sistemas.



Si los antecedentes familiares son negativos o desconocidos, para
hacer el diagnostico del paciente, éste debe presentar
manifestaciones en esqueleto, sistema cardiovascular y algin otro
sistema, y cuando menos una de las manifestaciones mas especificas
de la enfermedad.

Es importante mencionar que la complicacion mas frecuente y
temible de estos pacientes es la diseccidon adrtica, la cual
frecuentemente requiere de tratamiento quirQirgico y se asocia a una

alta morbilidad y mortalidad.
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COMUNICACION INTERAURICULAR:

INTRODUCCION

La comunicacion interatrial representa aproximadamente 7% de las
anomalias cardiacas aisladas, v es mas frecuente en el sexo
femenino que en el masculino. En nuestro medio, ocupa el tercer
lugar, después de la persistencia del conducto arterioso y de la
comunicaciéon interventricular. Se sitda en sistios distintos del
Septum interatrial. La mas frecuente se sitiia a nivel de la fosa oval y
se conoce con ¢l nombre de malformacién de la fosa oval u Ostium
Secundum. Menos frecuentemente esta presente cerca de la
desembocadura de la vena cava superior y vena pulmonar superior
derecha y se denomina seno venoso. Este defecto se asocia a drenaje

de las venas pulmonares derechas al atrio derecho. El Ostium



primum y el foramen oval son las otras anomalias que permiten la
comunicacién entre ambos atrios. Finalmente, debemos tener en
cuenta un tipo de defecto denominado seno coronario, en el que la
vena cava superior se conecta al atrio izquierdo, estando ausente el
tabique que la separa del seno coronario, circunstancia que permite
el drenaje de la cava superior izquierda al atrio derecho por medio
del seno coronario.

Para algunos autores, la comunicacion interatrial verdadera es
aquélla que se sitia en la fosa oval exclusivamente, como son
malformaciones de la fosa oval u Ostium Secundum y el foramen
oval permeable. Los demas orificios, aunque permiten cortocircuito,
no deben de ser clasificados como tal. Esto se debe a que el
verdadero Septum interatrial se circunscribe a la valvula de la fosa
oval, por lo que la verdadera comunicacion interatrial debe situarse

en este sitio. Conexion andmala parcial de venas pulmonares,
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comunicacion interventricular y coartacién de la aorta son lesiones
que se asocian a esta cardiopatia. E's muy frecuente su presencia en
otras anomalias complejas y que seran tratadas oportunamente.

FISIOPATOLOGIA: La comunicacién interatrial no causa mayor
compromiso hemodindmico durante el embarazo. El defecto
interatrial permite paso de sangre al atrio derecho; este volumen
dilata las cavidades derechas y produce incremento de la circulacién
pulmonar. El grado de cortocircuito que ocurre después del
nacimiento dependera del tamafio del defecto y de 1 a relacién entre
la presion telediastolica de los ventriculos derecho e izquierdo.
Habitualmente,m el cortocircuito no se establece de inmediato. Dos
factores son los responsables; Uno, la reduccién progresiva de las
resistencias pulmonares, y el otro, la involucion de la masa

ventricular derecha. Ambos factores hacen que la telediastdlica del



ventriculo derecho permanezca elevada por algin tiempo después
del nacimiento.

Una vez normalizadas las presiones telediastdlicas, el cortocircuito
ocurre de izquierda a derecha, y su magnitus guarda relacién directa
con el tamafio del defecto y con la diferencia que existe entre las
preseiones telediastélicas. Sabemos que durante la diastole
ventricular, las valvulas atrioventriculares estdn abiertas, y este
hecho permite una comunicacién entre las cuatro cavidades
cardiacas. Como la presion diastolica del ventriculo izquierdo es
mayor que la del derecho la sangre pasa del atrio izquierdo al
derecho, o directamente al ventriculo derecho por flujo laminar. En
los defectos pequefios, el cortocircuito se debe al gradiente de
presion entre los dos atrios. Habitualmente, la comunicacién
interatrial evoluciona en las primeras décadas con resistencias
pulmonares normales o muy cercanas a las normales. El hecho por el

cual el defecto comunica cavidades de baja presion, la



distensibilidad aumentada de las cavidades derechas y la reduccién
de las resistencias pulmonares a valores normales antes de que el
grado de cortocircuito sea importante, son factores que explican el
comportamiento de las resistencias pulmonares. Bajo estas
condiciones, el hiperflujo pulmonar seria el unico factor responsable
del dafio vascular que en estas circunstancias empieza en el
endotelio v tardiamente alterara la capa media de las arteriolas
pulmonares. Muchas veces el flujo pulmonar exede en dos o tres
veces al sistémico. En la tercera o cuarta decada de la vida, es
cuando observamos la elevacion de las resistencias pulmonares. La
presencia de hipertension arterial pulmonar en la edad pediatrica es
inferior al 5%. Esta elevacién trae como consecuencia hipertension
arterial pulmonar e hipertrofia del ventriculo derecho. El aumento
del grosor de la pared ventricular aumenta la presion telediastdlica

en forma progresiva, circunstacia que reduce poco a poco el
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cortocircuito de izquierda a derecha hasta que éste se invierte y
aparece la cianosis. Curiosamente, cuando el ventriculo izquierdo
presenta datos de disfuncion dedido a una cardiopatia adquirida
como lo es la isquémica o la hipertensiva, se observa aumento de su
presion diastdlica. Este aumento hace que se restablezca nuevamente
el cortocircuito de izquierda a derecha y como la telediastélica del
ventriculo derecho estd también aumentada, aparece la insuficiencia
cardiaca derecha. Esta es la causa mas frecuente de insuficiencia
cardiaca en la comunicaciéon interatrial. La presencia de
insuficiencia cardiaca en la infancia es rara, y su patron
hemodindmico no es distinto al de aquellas comunicaciones
interatriales con mucho cortocircuito y sin insuficiencia cardiaca. En
realidad , la causa de la insuficiencia cardiaca en la infancia no ha
sido hasta la fecha completamente esclarecida. Tampoco sabemos

por qué, en igualdad de cortocircuitos, algunos pacientes desarrollan
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hipertension arterial pulmonar en la tercera o cuarta década de la
vida y otros son normotensos pulmonares. Debido a sus rasgos
anatomicos, ¢l foramen oval permeabletiene una caracteristica
fisiopatoldgica especial, y permite exclusivamente paso de derecha a
izquierda. Esto ocurre cuando hay hipertension arterial pulmonar, o
bién cuando una dilatacion marcada del atrio izquierdo produce
incompetencia de la valvula del foramen oval.

DIAGNOSTICO: Es una cardiopatia que puede pasar inadvertida
por muchos afios debida a la ausencia de sintomas y por la pobreza
de los datos clinicos. La mayoria de los pacientes son asintomaticos,
y los que son sintomaticos tienen fatiga ligera o discreta falta de
aire. Algunas veces, los enfermos presentan historia de infecciones
repetidas de las vias respiratorias inferiores. La exploracién fisica
muestra en la mayor parte de ellos hipodesarrollo pondoestatural. La

apariencia de estos enfermos se ha descrito como fragil, y en los
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casos con mucho cortocircuito de izquierda a derecha existe
deformidad precordial debido a la dilatacién del ventriculo derecho.
El sindrome de Holt-Oram que se caracteriza por falta de oposicién
del dedo pulgar y trifalangismo de este dedo, se asocia con
frecuencia a la comunicacién interatrial . Con menos frecuencia
encontramos sindrome de Down en los casos de Ostium primum.
Durante los primeros dos afios de vida, el desdoblamiento constante
y fijo del segundo ruido, caracteristica peculiar del defecto, es dificil
de detectar, principalmente por frecuencia cardiaca acelerada, lo que
da una presentacion atipica de la cardiopatia, ya que la taquicardia
acorta la diastole ventricular y dificulta escuchar el desdoblamiento
fijo del segundo ruido. En estos enfermos, el tinico dato sugestivo es
la presencia de un soplo sistélico expulsivo localizado en el foco
pulmonar, secundario al hiperflujo transvalvular. En esta

circunstancia, es facil detectar el desdoblamiento constante y fijo del
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segundo ruido en el foco pulmonar, acompafiado de un soplo
sistélico expulsivo. Cuando el cortocircuito es muy importante se
escucha también un retumbo localizado en el foco trictspideo,
secundario a hiperflujo transvalvular. Los casos con defectos
pequefios no tienen este comportamiento y en estas circunstancias, el
segundo ruido, si bien esta desdoblado, se mueve durante el ciclo
respiratorio. La radiografia del corazon tiene caracteristicas
peculiares que sugieren la cardiopatia. Se observa dilatacién del
atrio y del ventriculo derechos, la arteria pulmonar esta dilatada y la
circulacion pulmonar, aumentada. La magnitud de estas alteraciones
guarda relacién en la mayor parte de los casos con el grado de
cortocircuito. Otro aspecto del estudio radioldgico es la aorta
hipoplésica. El electrocardiograma muestra habitualmente ritmo
sinusal. En la edad adulta, sin embargo, existen algunos casos

trastornos del ritmo supraventricular, como fibrilacién o fluiter atrial
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y taquicardia paroxistica supraventricular. El intervalo PR puede
estar prolongado debido a un retrazo en la conduccién
atrioventricular. Las caracteristicas habituales del
electrocardiograma son generalmente la dilatacidén del atrio y del
ventriculo derecho. En el 86% de los casos se observa bloqueo de la
rama derecha, que en la gran mayoria es de primer o segundo grado.
Hoy en dia el diagnostico de la comunicacién interatrial es facil por
medio de la ecocardiografia bidimensional acoplada al Doppler
pulsado o codificado a color. Usando la técnica bidimensional, sea
en la aproximacion de cuatro camaras o subcostal, es posible
identificar la solucion de continuidada nivel del Septum interatrial
producida por el defecto septal. El estudio se complementa al
observar dilatacion de las cavidades derechas y del tronco de la
arteria pulmonar. Por medio del procedimiento se detecta el

cortocircuito de izquierda a derecha a travéz del defecto. Este



muestra una imagen comparable a la observada en el
angiocardiograma al detectar el cortocircuito de izquierda a derecha
a traves del defecto septal.

Otra ayuda importante que ofrece el doppler es la de cuantificar el
grado de cortocircuito a través del defecto. La ecocardiografia
transesofagica permite estudiar con precisidn la anatomia del
Septum interatrial , v por ello es un método mas fiel que la
transtoracica en el diagnostico de los defectos interatriales
localizados en la parte superior del Septum; sin embargo, la
aportacién de la ecocardiografia transtoracica es suficiente tanto
para el diagnodstico como para la decision terapéutica. El catelerismo
cardiaco esta justificado en aquellos casos con dudas diagndsticas, o
bién que se acompafien de hipertension arterial pulmonar que
amerite valoracién con farmacos. El paso del catéter al atrio

izquierdo no es indicador de un orificio, ya que esto ocurre en ¢asos
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de foramen oval permeable. El estudio muestra aumento de la
saturacion a nivel del atrio derecho, que se mantiene en el ventriculo
derecho vy en el tronco de la arteria pulmonar. Habitualmente se
registran  presién y resistencia pulmonar normales. El
angiocardiograma no es un procedimiento necesario. De procederse
con el método, la posicion adecuada es la de cuatro camaras con
inyeccion en la vena pulmonar derecha. Los portadores de
comunicacion interatrial no tratada quirirgicamente viven en
promedio hasta la quinta década de la vida, aunque en ausencia de
hipertension arterial pulmonar, la sobrevida puede ser mayor, Si
bien los sintomas son poco frecuentes en las primeras décadas,
aproximadamente dos terceras partes de los pacientes con mas de
cuarenta afios una de varias complicaciones como hipertension
arterial pulmonar, embolia paradodjica, insuficiencia cardiaca o

arritmias supraventriculares.



TRATAMIENTO: El tratamiento es quirurgico. Como se trata de
una cardiopatia bien tolerada, con pocos sintomas, el cierre
quirtrgico puede ser diferido hasta la edad de cuatro a cinco afios. El
tratamiento precoz esta indicado en los pocos casos con importante
repercusion hemodinamica. En realidad, si consideramos el bajo
riesgo de la correccion quirirgica, no existen ventajas en diferir el
cierre del defecto. Las complicaciones posoperatorias son
basicamente las relacionadas con las disritmias precoces o tardias.
La indicacién quirirgica es precisa en aquellos casos que tiene una
relacion gasto pulmonar/gasto sistémico mayor de 1.5. En fechas
recientes, el cierre del defecto septal interatrial por medio de
dispositivos especiales ha sido informado en la literatura; hasta el
presente momento, aunque los resultados han sido favorables, existe
cierta limitacion del método, tales como el tamafio del orificio que

no debe ser mayor de 22 mm; de su relacion con otras estructuras

3



cardiacas, cuyas separacion debe ser igual o superior a 4 mm, y la
presencia de un anillo de la fosa oval incompleto. Complicaciones
como tromboembolia y cierre incompleto del orificio han sido
comunicadas. Si se considera que el riesgo del tratamiento
quirtrgico es despreciable y los resultados exelentes, la decision en
cuanto a la conducta terapéutica debe ser tomada con cautela. La
evolucion posoperatoria es excelente. Son enfermos asintomaticos y
lo tinico que llama la atencion en algunos casos es la cardiomegalia
residual secundaria a una miocardiopatia volumétrica del ventriculo

derecho, que no causa molestias en €l posoperatorio.
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PRESENTACION DEL CASO:

Femenino de 14 afios de edad, con antecedentes familiares: Tiene
dos hermanos con Sindrome de Marfan. Su padre tiene sindrome de
Marfan y fue operado de sustitucion Aortica con tubo valvado por
dilatacion aneurismatica, sin complicaciones. Tiene ademas el
antecedente de haber sido operada a la edad de 2 afios de Hernia
Umbilical sin complicaciones. Fue vista en el servicio de
Cardiologia para estudio familiar de Sindrome de Marfan. Se refiere
asintomatica cardiovascular. En la exploracion fisica se encontro
caracteristicamente estatura elevada, pecho excavado, cifosis
toracica reducida, escoliosis, aracnodactilia, hipermovilidad
articular, fendmeno de raynaud, relacion brazada / talla mayor de
1.03, Signo de Steinberg positivo, subluxacion de rodillas, pies con

arco anterior caido, a nivel cardiovascular con soplo sistélico a
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nivel pulmonar Grado II/IV, irradiado verticalmente seguido de un
segundo ruido desdoblado fijo y constante. Sin Ingurgitacion
Yugular, ¢l abdomen con herida quirargica antigua a nivel
umbilical, los miembros inferiores con pulsos sin alteraciones, no
hay edemas, los pulsos de la miembros superiores sin alteraciones.
Su Electrocardiograma en ritmo sinusal con crecimiento de
cavidades derechas con bloqueo incompleto de la rama derecha del
haz de His. Tele de Torax: Cardiomegalia Grado II, Arco medio
prominente y aumento de la trama vascular. Radiografia
Coxofemoral: Protrusién acetabular, angulo cervicodiafisiario de
144° Holter: Con extrasistoles auriculares y ventriculares aisladas
que no requieren. Oftalmologia reporto ausencia de ectopia lentis.

Ecocardiograma Transtoracico: Diametro de Raiz Aortica: Anillo 14
mm, sinotubular 26 mm, ascendente 18 mm, Auricula izquierda 29

mm, Septum interventricular 5 mm de grosor, Diametro diastélico



del ventriculo izquierdo 38 mm, Pared posterior 6 mm de grosor,
Diametro sistdlico del ventriculo izquierdo 24 mm, Fraccion de
acortamiento 36%, Fraccidn de eyeccion 66%, Velocidad del tracto
de salida del Ventriculo Derecho 0.6 m/seg, Velocidad de la arteria
pulmonar 0.7 m/seg, Velocidad del tracto de salida del ventriculo
izquierdo de 0.7 m/seg. Velocidad de la aorta 0.8 m/seg. Prolapso de
la valva anterior de la mitral sin insuficiencia, Comunicacion
interauricular tipo Ostium Secundum grande, prolapso tricuspideo
con insuficiencia moderada. Qp/Qs 3:1. Con Hipertensién arterial
pulmonar moderada. Se llevo a correccion del defecto interauricular,
mediante la colocacién de parche de pericardio autélogo. No se

presentaron complicaciones.
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DISCUSION:

Una revision retrospectiva reciente de la literatura médica, no
encontrd reporte de casos con la asociacion entre comunicacién
interauricular y el sindrome de Marfan. En el Instituto Nacional de
Cardiologia de México2 Se investigaron 462 casos de
comunicacion interauricular sin que se demostrara un solo caso de
sindrome de Marfan. Este estudio ha sido uno de los mas numerosos

en su genero.

B



CONCLUSIONES:

Consideramos que esta asociacion es muy probablemente fortuita.
Debido a que la etiologia es distinta en ambas. En realidad esta
asociacion es rara. Ni las manifestaciones clinicas ni los hallazgos
exploratorios se sobreponen uno de otro. Desde el punto de vista de
la fisiopatologia y la génesis de ambas enfermedades encontramos
caracteristicas distintivas muy claras.. El tratamiento debera de
individualizarse de acuerdo con los criterios propios para cada
enfermedad. El problema fundamental seria cuando las dos
enfermedades requieran de tratamiento quirGrgico, cuyo caso debera
de ser perfectamente analizado para tomar la decisién sobre el

abordaje quirtrgico.
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