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INTRODUCCION

E! Sindrome de Marfan es uno de los mayores desordenes hereditarios del tejido
conectivo, que tiene una prevalencia entre 1-5 por cada diez mil personas y presenta
anomalias caracteristicas en varios sistemas. Es un trastormo autosomico dominante, es
decir, que una pareja con un micmbro afectado, tiene 50% de posibilidad de tener una

descendencia afectada (1,2).

En 1,896 Antoine Marfan, presento un caso de una nifia de cinco aitos a la
Sociedad Medica del Hospital de Paris, esta nifla presentaba anormalidades llamativas del
sistema esquelético. Nunca se ha aclarado totalmente si esta paciente era o no afectada

por el sindrome de Marfan (1,2)

Durante el siglo XX se reconocieron manifestaciones adicionales como
componentes frecuentes del fenotipo del sindrome de Marfan como ectopia lentis descrita
por Borger en 1,914, herencia autosomica dominante descrita por Weve en 1,931, disecciéon
adrtica descrita por Etter Guantero en 1,943, prolapso de la valvula mitral por Castaiio en
1,975, Pyentz Wappel en 1,983, en 1,990 Kainulainen y colaboradores localizaron el gen

causante del sindrome de Marfan (15q21) (3).

El sindrome de Marfan: es un desorden genético con alto grado de variabilidad en su

presentacion clinica .




En 1,986 un grupo internacional realiza el primer esfuerzo para establecer los

criterios diagndsticos y distinguir el Sindrome de Marfan de desordenes relacionados (4).

Posteriormente en 1,996 s¢ propusieron modificaciones a estos criterios, que actualmente se

conocen como * Criterios de Gehnt ”* (5) que se detallan a continuacién:

Sindrome de Marfan, Criterios Diagnésticos

SISTEMA MAYOR
Esquclético Presencia de al menos cuatro de los
Siguientes componentes

Pectus carinatum

Pectus cxcavatum que requiere cirugia
Reduccion de la extension menos de
170 grados del codo

Signas de Walker-Murdoch (mufeca) v
Dc Steinberg (pulgar)

Escoliosis mayor de 20 grados o
Espondilolistesis

Rotacion media del maléolo wnterno
causando pic plano

Protrusio acctabulac de cualquicr grado

MENOR

Dos componentes mayores 0 un componente
mayor y al menos dos de los siguientes:

Pectus excavatum de moderada severidad
Hipermovilidad de articulacioncs

Paladar profundo y arqueado v dientes apitados
Apanencia facial (dolicocefalia, hipoplasia malar,
enoflalmos, retrognatia v fisuras paipebrales)

(crosi16n acclerada del aoctabulo demostrado por radiografia)

Ocular Ectopia lenus

Carcdigvascular Al menos una de las sigwentes:
Drlatacion de la aorts ascendente

Invotucrando los scnos de Valsalva
Discccion de la aorta ascendente

Al menos dos de bos siguientes

Cornca anormatmente plana (medida por
Qucratomcetna)

Aumento de 1a longitud axial del globo ocular
(medida por ultrasonido)

Hipoplasia del ins o hipoplasia del musculo
Ciliar que causs disminucion de 128 muosis pupilar

Por lo menos uno de los siguientes

Prolapso dc la v alvula mutral con 0 sir: regurgitscion
mutral

Dilatacson de la artana pulmonar antes de kos 40 ados
0 causa oy wdente
Calaficacxdn del amllo mutral anics de los 40 afos
Drlastacidn o discccion de la sorta descendentc o aorta
abdoonunal antes de los SO afos de odad.



Pulmonar Al menos uno de los siguientes:
: Neumotérax espontinco
Bulas apicalcs

Picl Al menos uno de los siguicntcs:
Y tegumentoy Striac strophicac sin causa aparente

Hernia incisional o recurrente
Dura Ectasia dural lumbosacra (diagnosticada por RMN o TC)

Historia familiar Al mcnos uno de los siguientes:

[genética Antocedente de tener un pariente que lene los criterios
de diagnostico independienicmente
Presencia de una mutacion en ¢l FBN 1 que causa
Sindrome de¢ Marfan
Presencia de una haplotipo alrededor de FBN 1,
Heredado por un familiar (Diagnosticado por andlisis
Ligacional)

BASE _MOLECULAR DEL SINDROME DE _MARFAN: La alteraciéon primaria

responsable del sindrome de Marfan, descrita en 1,991 | se localiza en el gen FBNI
localizado en el brazo largo del cromosoma 15 encargado de codificar la proteina del tejido
conectivo llamada Fibrilina 1 , que es uno de los mayores componentes cstructurales de las

microfibrillas asociadas a elastina.

La fibrilina 1 es una glucoproteina cuya masa molecular se ha estimado de 350kD.
Una proteina estrechamente relacionada llamada fibrilina 2 también ha sido caractenizado.
La fibrilina | tiene un contenido inusualmente alto de cisteina (14%) un tercio del cual
ticne potencial para formar puentes disulfuro. Estudios in vitro sugieren que la fibrilina 1 es
sintetizada de un precursor profibrilina y convertido a la forma madura siendo secretada

posteriormente a la matriz extracclular.




El FBN1 es un gen de aproximadamente 110kb de largo cuya informacion esta
distribuida en 65 exones, en la actualidad mas de 100 mutaciones de este gen se han
descubierto en individuos afectados con Marfan. Las mutaciones se distribuyen a lo largo
de todo el gen con ninguna correlacion obvia entre la localizacion y la severidad fenotipica
exceptuando un grupo de mutaciones que causan un sindrome de Marfan neonatal los

cuales se localizan en la parte media de la molécula.(6,7)

Las manifestaciones clinicas del sindrome de Marfan:

- Manifestaciones Esqueléticas; l.a dolicoestenomelia es uno de los signos fisicos

mads constantes en ¢l examen fisico de estos pacientes, esta se refiere a extremidades
desproporcionadamente largas en comparaciéon con ¢l tronco, llevando a un
aumento en la longitud del brazo con respecto a la talla y en relacidn a los
segmentos superior ¢ inferior (menos de 0.85 en caucasicos y menos 0.78 en

descendientes de africanos).

- Aracnodactilia, los signos de Walker y Murdoch estan presentes cuando el pulgar y
¢l dedo meiique se pueden unir alrededor de la muileca, el signo de Steimberg que
trata cuando la falange distal del dedo pulgar al extenderse sobre la palma de la
mano sobre pasa ¢l margen cubital de la mano, los signos del pulgar y de la mufieca
descritos son positivos en aproximadamente ¢l 75% de los pacientes venel 1 22 %
de la poblaciéon normal.

La defornmidades del térax como pectus carinatum, pectus excavatum, ¢scoliosis

mayor de 20 grados, espondilolistesis, reduccién en la extensién a nivel de los
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codos (menos de 170 grados), pie plano, protusion del acetdbulo (diagnosticado por
radiografia de pelvis) son signos esqueléticos especificos y comunes del sindrome

de Marfan.

Manifestaciones Oculares: El 60% de los individuos con sindrome de Marfan tienen

ectopia lentis. La dislocacion del lente puede ser uni o bilateral y puede ocurrir en
cualquier direccidén aunque ¢l desplazamiento superior ¢s el hallazgo mas comin.
Aunque la cctopia lentis ¢s una manifestacion muy especifica puede aparecer en
familias sin manifestaciones extraoculares del sindrome de Marfan. Son
manifestaciones clinicas primarias adicionales del Sindrome de Marfan la comnea
anormalmente plana, el incremento del diametro axial del globo ocular, irs
hipopldsica. también son sindromes comunes la miopia, ambliopia, glaucoma,

cataratas, desprendimiento de retina .

Manifestaciones Cardiovasculares; Estas ocurren en mas del 80% de los pacientes.

Las manifestaciones mas comunes incluyen dilatacion de la aorta ascendente
involucrando por lo menos los senos de Valsalva, la presencia de regurgitacion
adrtica, la diseccion de la aona ascendente, vy el prolapso de la valvula mitral con o
sin regurgitacion.

La prevalencia de las manifestaciones cardiacas varian con la edad, en los
niftos con el prolapso de la valvula mitral y la regurgitacion mitral severa son las
manifestaciones cardiacas mas comunes. En los adultos, predominan la dilatacion

de la raiz adrtica, la regurgitacién adrtica y la diseccion adrtica.




- Manifestaciones de otros sistemas: Se pueden detectar bulas apicales en

radiografias de térax con relativa frecuencia. Ocurre neumotérax espontineo en el
5% de los pacientes. Hernias incisionales y recurrentes son manifestaciones
comunes, ecctasia dural lumbosacra diagnostica por MRl o TAC se puede
diagnosticar en mas del 40% de los pacientes y usualmente se manifiesta como un

dolor persistente en la espalda baja.(4,5)

Diagnostico Diferencial: Se debe diferenciar el Sindrome de Marfan de las siguientes

patologfas: La Homocistinuria, aracnodactilia congenita, aneurisma aédrtico familiar,
fenotipo MASS (individuos que no cumplen criterios diagnostico de Marfan pero tienen
signos clinicos sugestivos de un desorden sistémico del tejido conectivo), el sindrome de

prolapso mitral familiar, ectopia lentis familiar, sindrome de Stickler.(7,8,9,10)

Los hallazgos Ecocardiogrificos registrados en la literatura son: /la dilatacion del

tronco de la arteria pulmonar: Su prevalencia y pronostico aun son desconocidos . los
aneurismas de la aorta ascendente, la diseccion aortica(fig. 1A), la regurgitacion uornica,
el prolapso de la valvula mutral, la lesisn multivalviudar v el aneurisma del Septum
Interarrial; este ultimo hallazgo ecocardiografico solo s¢ ha reportado en forma aislada

en asociacién con el Sindrome de Marfan.

La historia natural del Sindrome de Marfan se ha caracterizado por progresion las
manifestaciones de varios Organos usualmente no estan presentes al nacer haciendo él
diagnostico durante ¢l periodo neonatal dificil en ausencia de una historia familiar positiva.

Las manifestaciones esqueléticas s¢ hacen aparentes durante la nifez, las deformidades del
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térax y la escoliosis empeoran durante la pubertad. Ni la ectopia lentis ni la subluxacion del
cristalino esta presente al nacimiento pero comunmente se¢ diagnostican durante el primer
afio de vida. El tamailo del arco adrtico es mayor a lo normal (por edad y por superficie de
area corporal ) en la niflez temprana y la magnitud de la dilatacion se incrementa
marcadamente durante la pubertad. Antes de disponer de técnicas quirurgicas avanzadas
para la reparaciéon o cambio adrtico esta cra la causa de mayor mortalidad cardiovascular y

por ende la reduccion de la expectativa de vida.(15)

El manejo clinico de los pacientes con Marfan requiere un esfuerzo coordinado de
una variedad de especialidades que suele ser mejor logrado en un centro multidisciplinario,
la evaluacion diagnostica inicial necesita elementos combinados de historia, historia
familiar, examen fisico, medidas antropométricas, una evaluacion oftalmolégica, examen
ecocardiografico, determinacion de niveles de homocisteina en plasma y ornna, y
ocasionalmente otros estudios diagndsticos, como TAC y MRI El sindrome de Marfan es
una condicidn cronica y progresiva por lo que los pacientes afectados deben ser educados
acerca de su enfermedad vy alentados a participar activamente en el manejo de su
enfermedad. Se deben hacer valoraciones ecocardiograficas periodicas para la vigilancia de

la progresion de las patologias cardiovasculares descritas previamente.

Escapa a los objetivos de esta revisidon hacer una descripcion detallada del manejo

farmacologico v quirargico de cstos pacientes.(15,16,17,18)

En la presente investigacion estudiamos un grupo de pacientes con diagnostico de sindrome

de Marfan (establecido por cniterios de Ghent) con el objetivo de establecer la incidencia
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de las diferentes patologias cardiovasculares asociadas a este padecimiento en la poblacién
mexicana.

El objetivo del estudio fue determinar la incidencia de las alteraciones
cardiovasculares para orientar al cardidlogo a la busqueda de estos defectos en pacientes

asintomadtico y realizar medidas correctivas en forma temprana cuando sean necesarias.
Nuestra hipétesis al principio del estudio fue:
“La incidencia de Ilas difercntes anormalidades cardiovasculares

diagnosticadas por ecocardiografia en este grupo de pacientes con Sindrome de

Marfan es similar a los reportados en otras publicaciones internacionales?”

Objetivos

Objetivo _General: Determinar la incidencia de anormalidades cardiovasculares

diagnosticas por ecocardiografia en este grupo de pacientes con Sindrome de Marfan en la

poblacién mexicana.

Objetivos Especificos:

- Comparar nuestros hallazgos con los de otros grupos de investigacion .
- Determinar en que grupos etareos s¢ presentan con mayor incidencia los diferentes

trastornos.




Metodologia

Se estudiaron 63 pacientes pertenccientes a la consulta externa del servicio de

reumatologia y cardiologia del Instituto Nacional de Cardiologia ““Ignacio Chavez” .

Los criterios de inclusion fueron:

- Pacientes de cualquier edad que cumplan los criterios diagnésticos de Sindrome de
Marfan .

- Que pertenezcan a la consulta externa o al servicio de hospitalizacién de este centro

hospitalario.

Los Cruerios de exclusion fueron:
- Pacientes que no cumplan a cabalidad con los criterios diagnosticos de Sindrome de
Marfan, aun cuando tuvicran criterios mayores aislados.

- Que no scan pacientes de esta institucion.

=< METODO:

Sc procedid a realizar ecocardiograma transtoracico y/o transesofagico a todos los
pacientes, haciendo mediciones a nivel de raiz aédrtica , anillo aédrtico, senos de
Valsalva, aorta ascendente proximal, arco aortico y aorta descendente. Estos son los

valores normales: anillo adrtico maximo de 26mm, aorta ascendente proximal de




34mm, a nivel de senos de Valsalva de 36mm, a nivel de arco aértico de 36mm,

aorta descendente antes de arterias renales 22mm, y 1.8 mm a nivel infrarrenal.

- Se determind de la existencia de prolapsos valvulares , basindose en criterios
morfolégicos por imégenes ecocardiograficas , csto a nivel de las valvulas: mitral ,
tricuspide, adrtica y pulmonar.

- Se determiné y cuantificacion del grado de insuficiencia valvular existente
utilizando el método Doppler color pulsado y continuo .

- Se midicron los diametros del ventriculo y auricula izquierda . ( s¢ tomo como
diametros telediastolico méximo normal el de 52mm, y didmetro telesistolico de
35mm)

- Se determind ¢l didmetro del tronco de la arteria pulmonar y el anillo pulmonar
comparandolo con los estandares aceptados y de esta forma se establecid si existe o
no-dilatacién de la arteria pulmonar. (valor méximo normal para el tronco de la
arteria pulmonar de 29mm y para el anillo pulmonar de 22mm)

- Se determiné la existencia o no de aneunisma del septum interatrial Este se
establecid al tener un abombamicnto del septum interatnial mayor o igual de 0.8cm.
hacia uno u otro lado, con una base de lcm, sin que existiera hipertension arterial
de la arteria pulmonar v otros factores hemodindmicos..

- Las mediciones a nivel de grandes vasos para adultos de acuerdo a las medidas
maximas aceptadas intemacionalmente (6) (ver tabla [y 1), para nifios se
calculo de acucrdo a peso y a la superficie corporal)

- Se determino la existencia o no de diseccién adrtica a cualquier nivel.
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Cuadro I

Criterios Especificos por Sexo para los Limites Normales Superiores de las Dimensiones de ia Rafz
Abrtica en Adultos(13).

Hombres Mujeres

Absoluto indice Absoluto indice

(cm) {(cm/m2) (cm) (cm/m2)
Anillo adrtico (% ) 3.1(97) 1 6 (100) 26(97) 1.6 (100)
Senos de Valsalva (%) 4.0 (99) 2.1 (99) 3.6 (96) 2.1 (97)
Arco aértico (% ) 3.6(97) 1.9 (98) 32.(100) 1.9 (97)

Cuadro 11
Diferencias por sexo en 1as dimensiones de raiz aértica en adultos(13)
Valores Absolutos (cm) Valores Indexados (cm/m2)
Hombre Valr P Mujcres Hombre  Valke P Mujares
Anillo 26+03 0001 23402 13+01 NS 1 3+-01
Senos de Valsalva 34+03 0001  3.0+03 1.7+0.2 NS  18+02
Arco adrtico 29+03 D001 26+0) 15402 NS  15+02
Ao Ascendente Prox. 30404 0001 2.7+04 1.5+02 NS 1.6+0.3

= VARIABLES:

e [ndependientes:

- Sexo, edad.

e Dependientes

- Didmetro de raiz adrtica medido en diferentes niveles de la aorta esto es : anillo

aértico , scnos dec Valsalva,

descendente. (todos cxpresados en mm).

aorta proximal ascendente, arco adrtico, aorta

TESIS CON
FALLA DE QRIGEN 1




Aneurisma del Septum Interatrial medido en eje corto paraesternal .

Diametro a nivel del tronco de la arteria pulmonar medido en eje corto paraesternal
a nivel de grandes vasos.

Diametro a nivel del tronco de la arteria pulmonar medido ene eje corto paraesternal
a nivel de grandes vasos expresado en milimetros.

Prolapso valvular mitral (mas de 2 milimetros por arriba del anillo mitral) en eje
largo paraesternal.

Prolapso valvular tricuspideo (criterios morfoldgicos: valvas redundantes que
prolapsan) en ¢je largo de cavidades derechas y apical de cuatro camaras.

Prolapso valvular aértico (prolapso ¢n diastole al ventriculo izquierdo) en eje largo
paraesternal.

Insuficiencia valvular mitral ( diagnosticada por Doppler color y continuo ,
expresado como ligera , moderada y severa ) utilizando el corte apical de cuatro
camaras,

Insuficiencia valvular adrtica (diagnosticada por Doppler color y continuo,
expresado como ligera, moderada y severa). En los ejes largo paracsternal y apical
de cinco camaras.

Insuficiencia valvular tricuspidea (diagnosticada por Doppler continuo, expresado
como ligera, moderada y severa) en el ¢je apical de cuatro camaras.

Didmetro anteropostenor auricular izquierdo expresado en milimetros, cn eje largo
paraesternal.

Diametro telediastolico del ventriculo 1zquierdo expresado en milimetros por eco

bidimensional en e¢je largo paracsternal.
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- Didmetro telesistdlico del ventriculo izquierdo expresado en milimetros por eco
bidimensional en eje largo para esternal.
- Disecciéon adrtica en las diferentes proyecciones . eje largo paraesternal ,

supraesternal y subcostal.

= RECURSOS:

- Se utilizo un ecocardiografo marca Hewlett Packard, sonos 5500 con sus
respectivos  transductores para  ccocardiografia transtoracica y transductor
transesofagico de 5 Mhz .

- 1 ecocardiografista experto

- 63 de pacientes con sindrome de Marfan.

PRESENTACION DE RESULTADOS

-Estudiamos 63 pacientes con Sindrome de Marfan de los cuales 32 eran mujeres (

51%) y 31 hombres (49%). como se puede observaren la grafica # 1.

-De todos estos pacientes 26 se encuentran  c¢ntres los 16 v 30 afos de edad es decir el
41.26%, 20 son menores de 15 afos o sea ¢l 31.74%, 14 se encuentran entre los
31 y 45 aflos correspondiendo al 22.2%, 2 pacientes estan entre los 46 y 60 afios de

edad ( 3.74%) y 1 paciente cra mayor de 60 afos (1.58%) (ver grafica #2).
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- De todos los pacientes el 66.6% ( 42) tenian el antecedente familiar de sindrome de
Marfan, 20 no tenian antecedentes de ningin tipo, 3 eran hipertensos y 7 eran

fumadores (ver tabla 1).

- Las anommalidades a nivel aortico encontradas fueron : 4 (6.34%) pacientes con
dilatacion a nivel del anillo aortico (1 hombre y 3 mujeres), 28 presentaban dilatacién
a nivel de senos de valsalva que era un 44% (15 hombres y 13 mujeres), en la aorta
ascendente proximal 8 tuvicron dilatacion (12.69% . fig. 1B), 1 paciente tuvo dilatacion a
nivel del arco aortico (1.58%), 14 (22%) tuvieron dilatacion a mvel de aorta
abdominal.(ver grafica 3).

- Dos pacientes tuvieron dilatacién a nivel del tronco de la arteria pulmonar, 45

pacientes presentaban  dilatacion a nivel del anillo pulmonar.( ver grafica 3).

- Cincuenta y un pacicntes presentaban prolapso de la vdlvula mitral (fig. 2 y 3) de los
cuales 29 tenian insuficiencia mitral ( tabla 2, 3 grafica 6), ecn 49 casos se encontré
prolapso de la valvula tricuspide, de los cuales 34 pacientes prescntaban insuficiencia
triscuspidea(tabla 2.3, grafica6). Se encontré  prolapso valvular adértico en 10 pacientes
de los cuales solo | presentaba insuficiencia adrtica (tabla 2, 3, grafica 6, Fig. 4). En
total 17 pacientes presentaron  prolapso de la valvula pulmonar de los cuales 14 tenian

insuficiencia valvular pulmonar (tabla 3, grafica 6).

- En 21 pacientes se encontré ancurisma  del  septum interatnial de los cuales 19

pacientes tenian coexistencia con prolapso de la valvula mitral.
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- De los 63 pacientes 3 pacientes no presentaron lesiones valvulares. Los pacientes con
lesiones valvulares tuvieron las siguientes caracteristicas : 2 pacientes con lesiéon en 1
sola vélvula que fue la mitral en todos los casos, 18 tuvieron involucro de 2 valvulas

cardiacas y 40 pacientes tenian anormalidades en mas de 2 valvulas ( grafica 4, ).

- Dentro de las anormalidades de las cavidades cardiacas 9 pacientes tuvieron
dilatacién de la auricula izquierda de los cuales 7 tenian coexistencia de prolapso

valvular mitral y de estos 4 presentaban insuficiencia mitral (tabla 4, grafica ).

-Cinco pacientes tuvieron hipertrofia del septum interventricular, 3 pacientes
presentaron hipertrofia de la pared posterior, 6 presentaban aumento del didmetro
diastélico del ventriculo izquierdo, 4 pacientes con aumento del diametro  sistélico

ventricular izquierdo.

-En cuatro pacientes se encontrd diseccion a nivel de aorta abdominal, todos estaban

asintomatico, ninguno tenia antecedentes aparte del sindrome de Marfan.
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Tabla 1

Antecedentes de importancia encontrados

Antecedentes No pacientes Porcentaje
Hipertensidn arterial 3 4
sistémica
Tabaquismo 7 10
Antecedentes familiares de 42 58
Sx Marfan
Ningun antecedente 20 28
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Tabla No 2
Anormalidades valvulares
ecocardiograficas encontradas

Patologias ecocardiograficas |[No de porcentaie
encontradas pacientes

Aneurisma del septum atrial 21/63 33
Prolapso de la valvula mitral 51/863 80
Prolapso de la valvula tricispide 43/63 68
Prolapso de la valvula adrtica 10/63 15
Prolapso de la valvula pulmonar 17163 26
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Tabla No 3
Anormalidades funcionales valvulares
por ecocardiografia

Patologia ecocadiografica No de Pacientes | Porcentaje
Encontrada

Insuficiencia mitral 29/63 46
Insuficiencia tricuspide 34/63 53
Insuficiencia aértica 7/863 1
Insuficiencia pulmonar 19/63 30
Estenosis valvular 0/63 0
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Tabla No 4
Anormalidades ecocardiograficas de las
dimensiones de las cavidades cardiacas

Anormalidades No pacientes |Porcentaje
Dilatacién de la auricula 9/63 14
izquierda

Hipertrofia del septum ventricular 5/63 8
Hipertrofia de la pared posterior 3/63 5

del Vi

Aumento del diametro diastélico 6/63 9

del Vi

Aumento del didmetro sistélico del 4/63 6

VI
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Grafico 3
Anormalidades a nivel de grandes vasos

{
: i i | 1 i
Diseccion Adrts Abdominal - ! : 5 f : i
Otatncon Arso puimonas —'
Tronco de le puimonas ! ' j : l ; l‘ 1‘
o—— o
Hallazgos : . i ! ! :
Oatacson Arca Adaco . . : !
; 1 i
Dilatacion Aora ascendents : i i
otscon s 0o o TN @
' ! ! | | 1 i
i : H i ¢
Ouistacion ariio sortco ' ; : t ‘ ;
. B . PR s . FR - S "“?’-"“’—“‘1' S
[¢] S 10 15 20 25 30 35 40 45 50

Grafica 4
Numero de valvulas afectadas

‘5' W > dos valvulas |
i Wdos valvulas
'; B una valvula

| Esin lesiones

TESIS CON
FALLA DE QORIGEN

2]




GraficaNo 5
Prolapso de la la mitral en pacientes con
dilatacién de la auricula izquierda
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Grafica No 6
Insuficiencia mitral en pacientes con prolapso mitral
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Grafica No 7
Insuficiencia tricuspidea en pacientes con
prolapso tricuspideo
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Grafica 8
Insuficiencia aortica en pacientes con prolapso
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Grafica 9
Insuficiencia valvular pulmonar en pacientes con
prolapso pulmonar
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Grafica 10
Pacientes con aneurisma del septum interatrial con
prolapso mitral
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DISCUSION

Las anormalidades cardiovasculares pueden detectarse por ecocardiografia en un gran
porcentaje de los pacientes que padecen de sindrome de Marfan (12). En series
interacionales el prolapso valvular mitral se ha encontrado hasta enel 80% O mas
de los individuos afectados por esta enfermedad lo cual concuerda con nuestra serie de
pacientes donde cncontramos prolapso valvular mitral en 89% es decir en 51
pacientes, veintiséis pacientes ( 51%) tenian insuficiencia mitral lo cual reviste mucha
trascendencia ya que se ha reportado que una proporcion importante de pacientes con
cvidencia ecocardiografica de prolapso valvular mitral ¢ insuficiencia mitral no tienen

evidencia clinica de este sindrome. (13,12).

A nivel adrtico esta descrito que el 50% de los nifios y hasta el 80 % de los
adultos con sindrome dc Marfan pueden tener  dilatacion a nivel de los distintos
segmentos de la  arteria aorta. En la presente serie alrededor del 40% de los pacientes
tuvieron dilatacion en algun nivel dela arteria aonta.

En cuanto a los aparatos valvulares, varios ecstudios patologicos y quirurgicos en
este tipo de pacicntes han demostrado degeneracién mixomatosa valvular, es cuando
puede presentarse enfermedad multivalvular en estos pacientes, ya sea  de una vdlvula
casi ¢n la mayoria de pacientes. Nosotros encontramos que el 64% (40 pacientes)
tuvieron afectacion de mas deuna valvula a la vez, ¢l 28 %o (18) presento afeccion de

2 wvilvulas, 2 pacientes tuvieron afeccion de | valvulay 3 pacientes no tuvieron
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evidencia de patologia valvular. La valvula mas frecuentemente afectada en todos los
casos fue la valvula mitral, seguida por la tricispide y en nuestra investigacion de
manera sorpresiva un porcentaje importante de casos (17 pacientes ) tuvo prolapso
valvular pulmonar acompailado ¢n el 90 % de los casos de insuficiencia valvular de
la misma. Actualmente ¢s desconocido que implicaciones pronosticas tienc la
insuficiencia pulmonar c¢n los pacientes con sindrome de Marfan sera motivo de hacer

un seguimiento a largo plazo de estos pacientes.

A nivel de las cavidades cardiacas 9 pacientes presentaron dilatacion de la auricula
izquierda de los cuales en 7 coexistia con prolapso de la vdlvula mitral. De estos 7
pacientes 4 tenian insuficiencia mitral lo cual pudiera sugerir que la enfermedad per
se puede ser causa de dilatacion de las cavidades cardiacas (20,21,22)y esto asu
vez sc puede ver favorecido por la insuficiencia valvular mitral.

Seis pacientes presentaron aumento del didmetro tclediastolico del ventriculo izquierdo,
2 pacientes presentaban  prolapso  valvular  mitral ¢ insuficiencia mitral, también
hubieron 2 pacientes con insuficiencia mitral  sin prolapso valvular mitral, aunque en
estos casos puede considerarse como una variante normal.

Cuatro pacicentes tuvieron aumento del didmetro telesistolico del ventriculo 1zquierdo
50% (2) de los cuales tenian insuficiencia mitral por prolapso valvular mitral.

Ninguno de los pacientes con dilatacion de cavidades cardiacas presentd otro factor de
riesgo ademas dc la enfermedad per se para dicho hallazgo es decir que ninguno era

hipertenso, dislipidemico, ni fumaba (que fueron los factores de riesgo investigados).
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Cinco pacientes presentaron hipertrofia del septum interventricular de los cuales solo un
paciente era hipertenso, debiendo recordad que esta reportado la hipertrofia miocardica
en pacientes con sindrome de Marfan (20). Igualmente 3 pacientes tuvieron hipertrofia de

la pared posterior del ventriculo izquierdo.

Como hallazgo nucvo mencionamos ¢l de ancurisma del septum interauricular
encontrado en 21 pacientes de nuestra  serie, siendo esto sumamente interesante  pues
su asociacidon con ¢l sindrome de Marfan ha sido descrita solo en casos aislados, esta
es la primera vez que se¢  publicara una seric donde s¢ buscé deliberadamente la
asociaciéon de ancurisma del septum interatrial con el sindrome  de Marfan. Este
hallazgo como se menciono estuvo presente en el 33% de los pacientes el 90 %% de los
cuales a su vez tenian prolapso valvular mitral, con insuficiencia mitral en el 28% de los
casos y dilatacion auricular izquierda asociada en ¢l 33% de los casos. Esto sugicere que el
sindrome de Marfan podria ser la causa bdsica el cual a su vez esta asociado con el
prolapso valvular mitral e insuficiencia mitral. Probablemente estos hallazgos coexisten
de manera fortuita en estos pacientes, esto no se puede establecer con este trabajo de
investigacion para ello se necesitaria  hacer un  seguimiento  desde edades muy
tempranas para ver su edad de inicio v si es favorecida 6 no por la coexistencia de
insuficiencia valvular mitral. tambien de esa manera se podria establecer la implicacion
pronostica del ancunisma del septum interatrial | ya que se ha encontrado asociacion de esta

entidad con eventos vasculares cercbrales.
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cEs N U

CONCLUSIONES

- La incidencia de las anormalidades ecocardiograficas encontrada en nuestra serie de
pacientes es similar a la publicada internacionalmente, a excepciéon de la gran
incidencia de prolapso valvular pulmonar con insuficiencia valvular pulmonar; todavia
no reportado en la literatura.

Por otro lado se encontré aneurisma del septum interatrial en ¢l 33% de los casos
hasta la fecha. En la literatura solo sc¢ han reportado casos aislados asociados a sindrome de
Marfan. Quizas sera conveniente integrarlo como uno de los criterios cardiovasculares de

cste sindrome.

- Se desconoce totalmente la implicacidn pronostica  de hacer ¢l diagnostico de

aneurisma del septum inteatrial en pacientes con sindrome de Marfan.

RECOMENDACIONES

- Se debe buscar deliberadamente  en pacientes asintomatico con diagnostico de
sindrome de Marfan la presencia de anommalidades cardiovasculares asociadas a nivel
de los grandes vasos, con el fin de  considerar tempranamente las medidas

farmacolOgicas para atenuar su progresion.
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- Se debe hacer seguimiento periodico a todos los pacientes en quienes se establezca
el diagnostico de sindrome de Marfan en edades tempranas para ver a que edades se
presentan la mayoria de anormalidades cardiovasculares asociadas y valorar la evolucidn
de las patologia cuya historia natural desconocemos en este tipo de pacientes tales como

la insuficiencia pulmonar, ancurisma del septum interatrial.

- Se debe buscar de manera intencionada en todo ecocardiograma que sc realiza a

pacientes con sindrome de Marfan la presencia de aneurisma del septum interatrial.

- Se deben formar bases de datos a nivel institucional y nacional con el fin de
establecer cual cs la historia y ¢l pronostico de nuestros pacientes con sindrome de

Marfan.
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Fig. 1.A. Ecocardiograma transesofagico. Se obsenva diseccion de aorta descendente, con
Doppler color se demuestra el sitio de ruptura.
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Fig 1.B Ecocardiograma transtoracico. En el cje largo paracsternal se observa dilatacién de
la raiz adrtica, de la aorta ascendente (didmetro 50 mm)
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Fig. 2 imédgenes bidimensionales y eje corto paracsternal a nivel de la valvula mitral. Se
observa prolapso de ambas valvas mitrales (flechas) y ancurisma del septum
interauricular(flechas)
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Fig. 3 Imagen bidimensional y modo M en el ¢je largo a nivel de la valvula mitral se

observa la imagen de hamaca en la sistole ventricular que corresponde a prolapso de la
valva anterior de la mitral.
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Fig. 4. Ecocardiograma bidimensional con Doppler color en el corte apical de 5 camaras.
Se observa la aorta ascendente dilatada en insuficiencia valvular aortica
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