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INTRODUCCION 

El Slndrome 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 

anomallas características en varios sistemas. Es un trastorno autosómico dominante, es 

decir, que una pareja con un miembro afectado, tiene 50% de posibilidad de tener una 

descendencia afectada ( 1,2 ). 

En 1,896 Antoine Marfan, presento un caso de una niña de cmco años a la 

Sociedad Medica del Hospital de Paris, esta niña presentaba anormalidades llamativas del 

sistema esquelético. Nunca se ha aclarado totalmente si esta paciente era o no afectada 

por el slndromc de Marfan .( 1,2) 

Durante el siglo XX se reconocieron manifestaciones adicionales como 

componentes frecuentes del fenotipo del sindromc de Marfan como ectopia lcntis descrita 

por Borger en 1,914, herencia autosomica dominante descrita por Weve en 1,931, disección 

aórtica descrita por Ettcr Guantero en 1,943, prolapso de la válvula mitral por Castaño en 

1,975, Pyeritz Wappcl en 1,983, en 1,990 Kainulainen y colaboradores localizaron el gen 

causante del síndrome de Marfan ( l 5q2 I) (3 ). 

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

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

criterios diagnósticos y distinguir el Síndrome de Marfan de desordenes relacionados (4). 

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

conocen como" Criterios de Gehnt "(5) que se detallan a continuación: 

Síndrome de Marfan, Criterios Diagnósticos 

SISTEMA MAYOR 

Presencia de al menos CUl!tro de los 
Siguientes romponc:nt.cs 
Poe1us carinatum 
Pcctus cxcaatum que reqwcn: cirugía 
Reducción de la nk:Mión menos de 
170 gn>Ó05 del codo 
S1gnc>5 de Walla-Murdoch (mw\cca) y 
De Slrulbcr¡¡ lpulgarl 
Escolios'" ~or de 20 !,'l'Ddos o 
EspondtlollS!CSIS 
RotACoón modJa del maleolo interno 
caU$1U\do pie pl.llnO 
Prolnruo accubul~ de cualqwa grado 

MENOR 

Dos componc:nt.cs mayores o un componente 
mayor y 111 lllCllO$ dos de los siguientes: 
Pcctus nea' atum de moderada SC\ cridad 
H ípa-mm ihdad de articulaciones 
Paladar profundo y arqueado y dientes apmados 
Apancocta fac.ílll (doliooccfaha. h1poplasia ll141ar. 
cnofla~. rc:trogna!la y fisuras palpcbrales) 

(erosión acelerada del aoctabulo dc:momado por rad>ografia) 

Ectopia lc:ntts 

yrdioYU{Vbr Al menos W1A de las sigwcruca 
Dilauic>ón de la aoru 11SCC1>dcntc 
lm·olucnmdo los senos de \'als&Ju 
Di50CCión de la aorta bCCndc:nlc 

Al menos dos de los s1gu1cnt.cs 
Cornea anorrnalmc:ntc plana (medida por 
Quc:ntomctna) 
Aumento de la longitud a.\.1al del globo ocular 
( mo<hda por ul!nlll<lnldo) 
H1poplaS1A del 1ru o lupoplas1a del músculo 
C.h.ar que causa dismmuclÓll de la nuos1s puptlll" 

Por lo menos WlO de los sogu1Clltc5 
Prol.-pso de la 'thuLa nutra! con o "" rcgurgila06n 
IIlltral 
DilalaC>ón de la anc:na pulmonar antes de los 40 allos 
sm causa "' tdcntc 
e alaf><:aaón del mullo nutra! anlCS de los 40 aftas 
Dilataaón o dtllCICción de la aorta dcsc:cndc:ntc o aorta 
abdominal lllltC3 de los 50 allos de edad 
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Pu!monu Al menos uno de los siguientes: 
Newnotóra."< cspontÁllc:o 
Bulas apic4Jcs 

JX1 Al menos uno de los sigujcnlcs: 
Y tqrn!!lg!tQJ Striae strophicae sm causa apan:ntc 

Hcrn.ia mcisional o rccurrcntc 

º5!!A Ectasia dura! lwnbosacra (díagJ)osticada por R}.fN o TC) 

Hi11od1 famjliu Al menos uno de los siguientes: 
/ 1entjjt1 Antec<xlcntc de tener un pariente que llene los criterios 

de dja¡¡nostico índepcndicnlcmcntc 
Presencia de ima mutación en el FBN 1 que causa 
Síndrome de Marfon 
Presencia de una haplotipo alrodcdor de FBN 1, 
Hc:rcdado por un famtlíar (Diagnosticado por análisis 
Lígacíonal) 

BASE MOLECULAR DEL SiNDROME DE MARFAN: La alteración primaria 

responsable del síndrome de Marfan, descrita en 1,991 , se localiza en el gen FBNI 

localizado en el brazo largo del cromosoma 15 encargado de codificar Ja proteína del tejido 

conectivo llamada Fibrilina 1 • que es uno de los mayores componentes estructurales de las 

microfibrillas asociadas a elastina. 

La fibrilina 1 es una glucoproteina cuya masa molecular se ha estimado de 350kD. 

Una proteína estrechamente relacionada llamada fibrilina 2 también ha sido caracterizado. 

La fibrilina 1 tiene un contenido inusualmente alto de cisteina ( 14%) un tercio del cual 

tiene 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 

posterionnente a la matriz extracclular. 
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El FBN 1 es un gen de aproximadamente 11 Okb de largo cuya información 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 correlación obvia entre la localización y la severidad fenotípica 

exceptuando un grupo de mutaciones que causan un síndrome de Mnrfan neonatal los 

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

Las manifestaciones cHnicas del sindrome de Marfan: 

Manifestaciones Esqueléticas_; La dolicocstenomclia es uno de los signos fisicos 

más constantes en el examen fisico de t.."Stos pacientes, esta se refiere a extremidades 

dcsproporcionadamcnte largas en comparación con el tronco, llevando a un 

aumento en la longitud del brazo con respecto a la talla y en relación a los 

segmentos superior e inferior (menos de 0.85 en caucásicos y menos O. 78 en 

descendientes de africanos). 

Aracnodactilia, los signos de Walker y Murdoch están presentes cuando el pulgar y 

el dedo meñique se pueden unir alrededor de la mui\eca, el signo de Steimberg que 

trata cuando la falange distal del dedo pult,>ar al extenderse sobre la palma de la 

mano sobre pasa el margen cubital de la mano, los signos del pulgar y de la mulleca 

descritos son positi\'os en aproximadamente el 75% de los pacientes y en el 1 a 2 % 

de la población normal. 

La defonnidades del tórax corno pectus carinatum, pectus excavatum, escoliosis 

mayor de 20 grados. cspóndilolistesis. reducción en la extensión a nivel de los 
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codos (menos de 170 grados), pie plano, protusion del acetábulo (diagnosticado por 

radiografia de pelvis) son signos esqueléticos específicos y comunes del síndrome 

de Marfan. 

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

ectopia lentis. La dislocación del lente puede ser uní o bilateral y puede ocurrir en 

cualquier dirección aunque el desplaz.amiento superior es el hallazgo más común. 

Aunque la ectopia lentis es una manifestación muy especifica puede aparecer en 

familias sin manifestaciones extraoculares del síndrome de Marfan. Son 

manifestaciones clínicas primarias adicionales del Síndrome de Marfan la cornea 

anormalmente plana, el incremento del diámetro axial del globo ocular, iris 

hipoplásica. también son síndromes comunes la miopía, ambliopía, glaucoma, 

cataratas, desprendimiento de retina . 

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

Las manift.-stacioncs más comunes incluyen dilatación de la aorta ascendente 

involucrando por lo menos los senos de Valsalva, la presencia de regurgitación 

aórtica, la diSt.~ción de la aona ascendente, y el prolapso de la válvula mitral con o 

sin regurgitación. 

La prevalencia de las manift.-staciones cardiacas varian con la edad, en los 

nii\os con el prolapso de la válvula mitral y la regurgitación mitral severa son las 

manifestaciones cardiacas más comunes. En los adultos, predominan la dilatación 

de la raíz aórtica, la regurgitación aórtica y la disección aórtica. 
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Manifestaciones de otros sistemas: Se pueden detectar bulas apicales en 

radiografias de tórax con relativa frecuencia. Ocurre neumotórax espontáneo en el 

5% de los pacientes. Hernias incisionales y recurrentes son manifestaciones 

comunes, ectasia dural Jumbosacra diagnostica por MRI o TAC se puede 

diagnosticar en mas del 40% de los pacientes y usualmente se manifiesta como un 

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

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

patologías: La Homocistinuria, aracnodactilia congenita, aneurisma aórtico familiar, 

fenotipo MASS (individuos que no cumplen criterios diagnostico de Marfan pero tienen 

signos clfnicos sugestivos de un desorden sistémico del tejido conectivo), el síndrome de 

prolapso mitral familiar, e<:topia lentis familiar, síndrome de Stickler.(7,8,9, 10) 

Los hallazgos Ecocardiográfico!I registrados en la literatura son: /,a dllatac1ón del 

tronco de /u urterw pulmonar: Su prevalencia y pronostico aun son desconocidos . los 

a11e11risma.1· ele la aorltl tLH:enclcmt', la c/1.H'ccuín aúrt1cc1((1J!.. /AJ. la reJ!.11rxituc1ón aórtica, 

el prulap.w ele la vcífrula nutra/, /u lc.rn5n m11lt1valvu/ar y el aneurisma del Septum 

lnteratrial; este ultimo hallazgo 1.-cocardiognifico solo se ha reportado en forma aislada 

en asociación con el Síndrome de Marfan. 

La historia natural del Síndrome:: de Marfan se ha caracterizado por progresión las 

manifestaciones de varios órganos usualmente no están presentes al nacer haciendo él 

diagnostico durante el periodo neonatal dificil en ausencia de una historia familiar positiva.. 

Las manifestaciones esqueléticas se hacen aparentes durante la nii'lez. las defonnidadcs del 
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tórax y la escoliosis empeoran durante la pubertad. Ni la ectopia lentis ni la subluxacion del 

cristalino esta presente al nacimiento pero comúnmente se diagnostican durante el primer 

año de vida. El tamaño del arco aórtico es mayor a lo normal (por edad y por superficie de 

área corporal ) en la niñez temprana y la magnitud de la dilatación se incrementa 

marcadamente durante la pubertad. Antes de disponer de técnicas quirúrgicas avanzadas 

para la reparación o cambio aórtico esta era la causa de mayor mortalidad cardiovascular y 

por ende la reducción 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 evaluación diagnostica inicial necesita elementos combinados de historia. historia 

familiar, examen fisico, medidas antropométricas, una evaluación oftalmológica. examen 

ecocardiográfico, determinación de niveles de homocisteina en plasma y orina. y 

ocasionalmente otros estudios diagnósticos, como TAC y MRI. El síndrome de Marfan es 

una condición crónica y progresiva por lo que los pacientes afectados deben ser educados 

acerca de su enfermedad y alentados a participar activamente en el manejo de su 

enfermedad. Se deben hacer valoraciones ecocardiograficas periódicas para la .. -igilancia de 

la progresión de las patologías cardiovasculan.."S descritas previamente. 

Escapa a los objetivos de esta revisión hacer una descripción detallada del manejo 

fannacológico y quirúrgico de estos pacientes.( 15, 16, 17.18) 

En la presente investigación estudiamos un grupo de pacientes con diagnostico de síndrome 

de Marfan (establecido por criterios de Ghcnt) con el objetivo de establecer la incidencia 
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de las diferentes patologías cardiovasculares asociadas a este padecimiento en la población 

mexicana. 

El objetivo del estudio fue determinar la incidencia de las alteraciones 

cardiovasculares para orientar al cardiólogo a la búsqueda de estos defectos en pacientes 

asintomático y realiz.ar medidas correctivas en forma temprana cuando sean necesarias. 

Nuestra hipótesis al principio del estudio fue: 

.. La incidencia de lu diferentes anormalidades cardiovasculares 

diagnosticadas por ecocardiografia en este grupo de pacientes con Sfndrome 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 

población mexicana. 

Qb¡et f\'0.\" f:".\"[?t'CÍÜCOS ." 

Comparar nuestros hallazgos con los de otros grupos de investigación . 

Determinar en que grupos etareos se presentan con mayor incidencia los diferentes 

trastornos. 
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Metodología 

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

reumatologfa y cardiologia del Instituto Nacional de Cardiología "Ignacio Chávez". 

Los criterios de 111clus1lmfueron: 

Pacientes de cualquier edad que cumplan los criterios dia!,'llÓsticos de Síndrome de 

Marfan. 

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

hospitalario. 

Los Crllerios de e.xdu\·11ín fi1t•ron: 

Pacientes que no cumplan a cabalidad con los criterios diagnósticos de Síndrome de 

Marfan, aun cuando tuvieran criterios mayores aislados. 

Que no sean pacientes de esta institución. 

Q METODO: 

Se procedió a realizar ecocardiograma transtoracico y/o trnnsesofagico a todos los 

pacientes, haciendo mediciones a nivel de raíz aórtica • anillo aórtico, senos de 

Valsalva, aorta ascendente proximal, arco aórtico y aorta descendente. Estos son los 

valores normales: anillo aórtico máximo de 26mm. aorta ascendente proximal de 
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34mm, a nivel de senos de Valsalva de 36mm, a nivel de arco aónico de 36mm, 

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

Se determinó de la existencia de prolapsos valvulares , basándose en criterios 

morfológicos por imágenes ecocardio&>raficas , esto a nivel de las válvulas: mitral , 

tricuspide, aórtica y pulmonar. 

Se determinó y cuantificación del grado de insuficiencia valvular existente 

utilizando el método Doppler color pulsado y continuo. 

Se midieron los diámetros del ventriculo y aurícula izquierda . ( se tomo como 

diámetros telediastolico máximo normal el de 52mm, y diámetro telesistolico de 

35mm) 

Se determinó el diámetro del tronco de la arteria pulmonar y el anillo pulmonar 

comparándolo con los estándares aceptados y de esta forma se estableció si existe o 

no-dilatación de la arteria pulmonar. (valor máximo normal para el tronco de la 

arteria pulmonar de 29mm y para el anillo pulmonar de 22mm) 

Se detenninó la existencia o no de aneurisma del septum interatrial .Este se 

estableció al tener un abombamiento del septum interatrial mayor o igual de 0.8cm. 

hacia uno u otro lado, con una base de lcm, sin que existiera hipertensión arterial 

de la arteria pulmonar y otros factores hcmodinámicos .. 

Las mediciones a nivel de grandes vasos para adultos de acuerdo a las medidas 

máximas aceptadas internacionalmente (6) (ver tabla 1 y 11), para nii\os se 

calculo de acuerdo a peso y a la superlicie corporal) 

Se determino la existencia o no de disección aórtica a cualquier nivel. 
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Cuadro 1 

Criterios Especffieo1 por Suo para los Limites Normales Superiores de las Dimensiones de la Rafz 
Aórtica en Adultos(J3). 

l:k>.ml1.res ~ 

Absoluto Índice Absoluto Índice 
(cm) (cm/m2) (cm) (cm/m2) 

Anillo aórtico ( % ) 3.1 (97) 1 6 (100) 2.6 (97) 1.6 (100) 
Senos de Valsalva ( % ) 4.0 (99) 2.1 (99) 3 6 (96) 2.1 (97) 
Arco aórtico ( % ) 3.6 (97) 1.9 (98) 32(100) 1.9 (97) 

Cuadro 11 
Dlfereoeiu por ICllO en las dimensiones de raiz aórtica en adultos( 13) 

Valores Absolutos (cm) Valores 1ndCXJ1dos (cm/m2) 

llombn: V•k•P MuJCTCO lkcnl:>n: V1lnr P Mu¡cres 

Anillo 2.6+.-0.J -0001 2 J+.-0 2 J)+-0 1 NS 1 J+..:11 
Senos de Valsah·a H+.-0.J -0.001 J.o+-OJ 1 7+-0.2 NS 1 K+-0 l 
Arco aórtico 2.cµ..Q.J -0.001 2 6+.-0 J 1 5+-0 ~ NS 1 5+.-0 2 
Ao Ascendente Prox. J (}+-0.4 -0001 2.h-0 4 15+-02 NS 16+.-0.J 

e::> VARIABLES: 

• lndepend1entes: 

Sexo, edad. 

• Dq>end1ente.r: 

Diámetro de raíz aórtica medido en diferentes niveles de la aorta esto es : anillo 

aórtico , senos de Valsalva, aorta proximal ascendente, arco aórtico, aorta 

descendente. (todos expresados en mm). 

TESIS CON 
FALLA DE OPJGEN 11 



Aneurisma del Septum Interatrial medido en eje corto paraesternal . 

Diámetro a nivel del tronco de la arteria pulmonar medido en eje corto paraestemal 

a nivel de b1fandes vasos. 

Diámetro a nivel del tronco de la arteria pulmonar medido ene eje corto paraestemal 

a nivel de grandes vasos expresado en milímetros. 

Prolapso valvular mitral (mas de 2 milímetros por arriba del anillo mitral) en eje 

largo paraestemal. 

Prolapso valvular tricuspideo (criterios morfológicos: valvas redundantes que 

prolapsan) en eje largo de cavidades derechas y apical de cuatro cámaras. 

Prolapso valvular aórtico (prolapso en diástole al ventriculo izquierdo) en eje largo 

paraestemal. 

Insuficiencia valvular mitral ( diagnosticada por Doppler color y continuo 

expresado corno ligera , moderada y severa ) utilizando el corte apical de cuatro 

cámaras. 

Insuficiencia valvular aórtica (diagnosticada por Doppler color y continuo. 

expresado corno ligera, moderada y severa). En los ejes largo paracstemal y apical 

de cinco cámaras. 

Insuficiencia valvular tricúspidea (diagnosticada por Doppler continuo, expresado 

como ligera, moderada y severa) en el eje apical de cuatro cámaras. 

Diámetro anteroposterior auricular izquierdo expresado en milímetros, en eje largo 

paraestemal. 

Diámetro telediastolico del ventriculo íz.quierdo expresado en millmctros por ceo 

bidimensional en eje largo paraestemal. 
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Diámetro telesistólico del ventriculo izquierdo expresado en milímetros por eco 

bidimensional en eje largo para estema!. 

Disección aórtica en las diferentes proyecciones 

supraesternal y subcostal. 

e:> RECURSOS: 

eje largo paraesternal , 

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 síndrome de Marfan. 

PRESENTACIÓN DE RESULTADOS 

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

51%) y 31 hombres (49%}. como se puede observar en la grafica # J. 

-De todos estos pacientes 26 se encuentran entres los 16 y 30 ai'los de edad es decir el 

41.26%, 20 son menores de 15 ai'los o sea el 31. 74%. 14 se encuentran entre los 

31 y 45 ai'los correspondiendo al 22.2%. 2 pacientes estan entre los 46 y 60 afios de 

edad ( J.74 1%) y 1 paciente era mayor de 60 ailos ( 1.58%) (ver grafica #2). 
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- De todos los pacientes el 66.6% ( 42) tenían el antecedente familiar de síndrome de 

Marfan, 20 no tenían antecedentes de ningún tipo, 3 eran hipertensos y 7 eran 

fumadores (ver tabla 1 ). 

- Las anormalidades a nivel aortico encontradas fueron : 4 (6.34%) pacientes con 

dilatación a nivel del anillo aortico (1 hombre y 3 mujeres), 28 presentaban dilatación 

a nivel de senos de valsalva que era un 44% ( 15 hombres y 13 mujeres), en la aorta 

ascendente proximal 8 tuvieron dilatación ( 12.69% . fig. 18). 1 paciente tuvo dilatación a 

nivel del arco aortico ( 1.58%), 14 (22%) tuvieron dilatación a nivel de aorta 

abdominal.( ver grafica 3 ). 

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

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

- Cincuenta y un pacientes presentaban prolapso de la válvula mitral (fig. 2 y 3) de los 

cuales 29 tenían insuficiencia mitral ( tabla 2. J,grafica 6). en 49 casos se encontró 

prolapso de la válvula tricúspide, de los cuales 34 pacientes presentaban insuficiencia 

triscuspidca(tabla 2,3, b'Tafica6). Se encontró prolapso valvular aórtico en IO pacientes 

de los cuales solo 1 presentaba insuficiencia aórtica (tabla 2, 3, grnfica 6, Fig. 4). En 

total 17 pacientes presentaron prolapso de la válvula pulmonar de los cuales 14 tenían 

insuficiencia valvular pulmonar (tabla 3, grafica 6) 

- En 21 pacientes se encontró aneurisma del septum interatrial de los cuales 19 

pacientes tenían coexistencia con prolapso de la válvula mitral. 
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- De los 63 pacientes 3 pacientes no presentaron lesiones valvulares. Los pacientes con 

lesiones valvulares tuvieron las siguientes características : 2 pacientes con lesión en 1 

sola válvula que fue la mitral en todos los casos, 18 tuvieron involucro de 2 válvulas 

cardiacas y 40 pacientes tenían anormalidades en mas de 2 válvulas ( gráfica 4, ). 

- Dentro de las anormalidades de las cavidades cardiacas 9 pacientes tuvieron 

dilatación de la aurícula izquierda de los cuales 7 tenían 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 diámetro 

diastólico del ventrículo izquierdo, 4 pacientes con aumento del diámetro sistólico 

ventricular izquierdo. 

-En cuatro pacientes se encontró disección a nivel de aorta abdominal, todos estaban 

asintomático, ninguno tenia antecedentes aparte del sindrome de Marfan. 
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Tabla 1 
Antecedentes de importancia encontrados 

Antecedentes No pacientes Porcentaje 

Hipertensión arterial 3 4 
sistémica 

------

Tabaquismo 7 10 

--------

Antecedentes familiares de 42 58 
Sx Marfan 

1 ------------- -- -----·····-----------

Ningún antecedente 20 28 
-------------
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Tabla No 2 
Anormalidades válvulares 

ecocardiograficas encontradas 
~P-a_t_o-lo_g_í_a_s_e_c_o_c_ardiograficas ¡No de----~, p-o-rc-e-.n-t-a-~e-J 

encontrada~--------- 1B_a_c __ i_e_n_t_es ___ -.--------< 

Aneurisma del ~ept~m ~~~-.:i-,aª ___ 5~1p-~í_d_e [ _-· 21/63 33 
Prolapso de la válvula mit 51 /63 80 

-----·--·--··-·--·--··----- ---------+------< 
Prolapso de la válvula tríe 43/63 68 

1-P-r-ol-a-pso ciela-válvuia-aÓ-rtica--·-j,---1-0-/6-3----r----1-5---; 

t-----------------------------------+---------+-------l 
Prolapso de la válvula pulmonar 17163 26 

~-----------------------'---------'-------' 
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Tabla No 3 
Anormalidades funcionales válvulares 

por ecocardiografia 

Patología ecocadiografic=-----r No de Pacientes 
1 Porcentaje 1 

Encontrada 
·-

Insuficiencia mitral 29/63 46 

Insuficiencia tricúspide 34/63 53 
·---

Insuficiencia aórtica 7/63 11 

----------

Insuficiencia pulmonar 19/63 30 

--------· 

Estenosis válvular 0/63 o 
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Tabla No 4 
Anormalidades ecocardiograficas de las 
dimensiones de las cavidades cardiacas 

Anormalidades No pacientes Porcentaje 

Dilatación de la aurícula 9/63 14 
izquierda 

-

Hipertrofia del septum ventricular 5/63 8 

Hipertrofia de la pared posterior 3/63 5 
del VI 

-

Aumento del diámetro diastólico 6/63 9 
del VI 

Aumento del diámetro sistólico del 4/63 6 
VI 
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Grafica No 5 
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Grafica No 7 
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Grafica 9 
Insuficiencia valvular pulmonar en pacientes con 

prolapso pulmonar 
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DISCUSION 

Las anormalidades cardiovasculares pueden detectarse por ecocardiografta en un gran 

porcentaje de los pacientes que padecen de sindrome de Marfan ( 12). En series 

internacionales el prolapso valvular mitral se ha encontrado hasta en el 80% ó más 

de los individuos afectados por esta enfermedad lo cual concuerda con nuestra serie de 

pacientes donde encontramos prolapso valvular mitral en 89% es decir en 51 

pacientes, veintiséis pacientes ( 51 %) tenían insuficiencia mitral lo cual reviste mucha 

trascendencia ya que se ha reportado que una proporción importante de pacientes con 

evidencia ecocardiografica de prolapso valvular mitral é insuficiencia mitral no tienen 

evidencia clínica de este síndrome. ( 13, l 2). 

A nivel aórtico esta descrito que el 50% de los nifios y hasta el 80 % de los 

adultos con síndrome de Marfan pueden tener dilatación a nivel de los distintos 

segmentos de la arteria aorta. En la presente serie alrededor del 40% de los pacientes 

tuvieron dilatación en algún ni\'el de la arteria aorta. 

En cuanto a los aparatos valvulares, varios estudios patológicos y quirúrgicos en 

este tipo de pacientes han demostrado degeneración mixomatosa valvular, es cuando 

puede presentarse enfcrmt.-dad multivalvular en estos pacientes, ya sea de una válvula 

casi en la mayoría de pacientes. Nosotros encontramos que el 64~·o (40 pacientes) 

tuvieron afectación de mas de una válvula a la vez., el 28 º··o ( 18) presento afección de 

2 válvulas , 2 pacientes tuvieron afección de válvula y 3 pacientes no tuvieron 
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evidencia de patología valvular. La válvula mas frecuentemente afectada en todos los 

casos fue la válvula mitral, seguida por la tricúspide y en nuestra investigación de 

manera sorprcsiva un porcentaje importante de casos ( 17 pacientes ) tuvo prolapso 

valvular pulmonar acompañado en el 90 % de los casos de insuficiencia valvular de 

la misma. Actualmente es desconocido que implicaciones pronosticas tiene la 

insuficiencia pulmonar en los pacientes con sindrome de Marfan será motivo de hacer 

un seguimiento a largo plazo de estos pacientes. 

A nivel de las cavidades cardiacas 9 pacientes presentaron dilatación de la aurícula 

i7.quierda de los cuales en 7 coexistía con prolapso de la válvula mitral. De estos 7 

pacientes 4 tenían insuficiencia mitral lo cual pudiera sugerir que la enfermedad per 

se puede ser causa de dilatación de las cavidades cardiacas (20, 21, 22) y esto a su 

vez se puede ver favorecido por la insuficiencia valvular mitral. 

Seis pacientes presentaron aumento del diámetro telediastolico del ventriculo izquierdo, 

2 pacientes presentaban prolapso valvular mitral é insuficiencia mitral, también 

hubieron 2 pacientes con insuficiencia mitral sin prolapso valvular mitral, aunque en 

estos casos puede considerarse como una variante normal. 

Cuatro pacientes tuvieron aumento del diámetro telesistolico del ventriculo izquierdo 

50% (2) de los cuales tenían insuficiencia mitral por prolapso valvular mitral. 

Ninguno de los pacientes con dilatación de cavidades cardiacas presentó otro factor de 

riesgo además de 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 miocárdica 

en pacientes con síndrome de Marfan (20). Igualmente 3 pacientes tuvieron hipertrofia de 

la pared posterior del ventrículo izquierdo. 

Como hallazgo nuevo mencionamos el de aneurisma del septum interauricular 

encontrado en 21 pacientes de nuestra serie, siendo esto sumamente interesante pues 

su asociación con el síndrome de Marfan ha sido descrita solo en casos aislados, esta 

es la primera vez que se publicara una serie donde se buscó deliberadamente la 

asociación de aneurisma del septum interatrial con el síndrome de Marfan. Este 

hallazgo como se menciono estuvo presente en el 33º,'o de los pacientes el 90 '% de los 

cuales a su vez tenían prolapso valvular mitral, con insuficiencia mitral en el 28% de los 

casos y dilatación auricular izquierda asociada en el 33º·o de los casos. Esto sugiere que el 

síndrome de Marlan podría ser la causa basíca 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 

investigación para ello se necesitaría hacer un seguimiento desde edades muy 

tempranas para ver su edad de inicio y si es favorecida ó no por la coexistencia de 

insuficiencia valvular mitral. tambien de esa manera se podria establecer la implicación 

pronostica del aneurisma del scptum interatrial . ya que se ha encontrado asociación de esta 

entidad con eventos vasculares cerebrales. 
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CONCLUSIONES 

- La incidencia de las anormalidades ecocardiograficas encontrada en nuestra serie de 

pacientes es similar a la publicada internacionalmente, a excepción de la gran 

incidencia de prolapso valvular pulmonar con insuficiencia valvular pulmonar; todavía 

no reportado en la literatura. 

Por otro lado se encontró aneurisma del septum interatrial en el 33% de los casos 

hasta la fecha. En la literatura solo se han reportado casos aislados asociados a slndrome de 

Marfan. Qui7..ás será conveniente integrarlo como uno de los criterios cardiovasculares de 

este síndrome. 

- Se desconoce totalmente la implicación pronostica de hacer el diagnostico de 

aneurisma del septum inteatrial en pacientes con síndrome de Marfan. 

RECOMENDACIONES 

- Se debe buscar deliberadamente en pacientes asintomático con diagnostico de 

slndrome de Marfan la presencia de anormalidades cardiovasculares asociadas a nivel 

de los grandes vasos. con el fin de considerar tempranamente las medidas 

farmacológicas para atcnWlr su progresión. 

28 



- Se debe hacer seguimiento periódico a todos los pacientes en quienes se establezca 

el diagnostico de síndrome de Marfan en edades tempranas para ver a que edades se 

presentan la mayoría de anormalidades cardiovasculares asociadas y valorar la evolución 

de las patología cuya historia natural desconocemos en este tipo de pacientes tales como 

la insuficiencia pulmonar, aneurisma del septum interatrial. 

- Se debe buscar de manera intencionada en todo ecocardiob'11Ulla que se realiza a 

pacientes con síndrome 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 es la historia y el pronostico de nuestros pacientes con síndrome de 

Marfan. 
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Fig. l .A. Ecocardiograma transcsofag1co. Se observa disección de aona descendente, con 
Doppler color se demuestra el sitio de ruptura. 
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Fig l.B Ecocardiograma trnnstoracico. En el eje largo paraestemal se observa dilatación de 
la miz aórtica, de la aorta ascendente (diámetro 50 mm) 
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Fig. 2 imágenes bidimensionales y eje corto paracstemal a nivel de la válvula mitral. Se 
observa prolapso de ambas valvas mitrales (flechas) y aneurisma del septum 
interauricular( flechas) 
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Fig. 3 Imagen bidimensional y modo M en el eje largo a nivel de la válvula mitral se 
observa la imagen de hamaca en la slstole ventricular que corresponde a prolapso de la 
valva anterior de la mitral. 
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Fig. 4. Ecocardiograma bidimensional con Dopplcr color en el corte apical de 5 camaras. 
Se observa la aorta ascendente dilatada en insuficiencia valvular aortica 
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