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Hallazgos Ecocardiograficos de Anomalias
Cardiovasculares en pacientes con
sindrome de Marfan

Sol6rzano SC*, Vizcaino A**, Reyes L***,

RESUMEN

El Sindrome de Marian es una enfermedad fre-
cuente del tejido conectivo debido a que estos
pacientes presentan alteraciones cardiovascu-
lares en un alto porcentaje, por lo que deben
ser evaluados frecuentemente por el cardiélogo.
En el presente estudio se analizan los hallazgos
ecocardiograficos encontrados en pacientes con
Sindrome de Marfan estudiados del 1 de Enero
de 1990 al 30 de Junio de 1999 en el Hospital In-
fantil de México. Se incluyeron 47 pacientes,
31 (66%) de sexo masculino, la edad promedio
fue de 12.2 + 4.7 afios; el grupo control de 30
pacientes sanos, 19(63%) del sexo masculino,
cuya edad promedio fue de 12 + 2.6 afios. Los
pacientes con Sindrome de Marfan, 31(66%)
presentaron alteraciones cardiovasculares, de
ellos, 18(38%) dilatacion adrtica, 20(42%) insufi-
ciencia adrtica y 18 pacientes prolapso mitral
asociada a otras alteraciones valvulares. El dia-
metro aértico fue mayor (2.8 + 0.71 cm compa-
rado con 1.8 + 0.41 cm en el grupo control, esto
fue estadisticamente significativo (p<0.01). El
didmetro méximo normal en la raiz aodrtica fue de
2.5cm2m2 y en aorta ascendente de 2cm2mz2.
En los pacientes que presentaron insuficiencia
aortica, 12/20 se descubrié desde el primer estu-
dio ecocardiogréfico y en 8 durante el segui-
miento. El diametro ventricular izquierdo
(cm2m2sc) en los pacientes con Sindrome de
Marfan fue significativamente mayor que en los
controles (p<0.01). De los pacientes que pre-
sentaron dilatacion ventricular izquierda (n=12),
la mayoria presentaban insuficiencia valvular mi-
tral y adrtica y dilatacion aoértica.
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En el seguimiento ecocardiografico de 25 pa-
cientes, 10(40%) tenian dilatacién adrtica en el
primer estudio, 5 presentaron progresion (3mm
por afo), de los otros 15 pacientes sin dilatacion
inicial, 6 la desarrollaron durante el seguimiento.

Conclusioén:

La evaluacién ecocardiografica es el método
ideal para el diagnostico y seguimiento de las le-
siones cardiovasculares en pacientes con Sin-
drome de Marfan, tomando en cuenta que dos
tercios de ellos las presentaran, las mediciones
adecuadas a la superficie corporal de cada pa-
ciente es de gran importancia para decidir el
tratamiento oportuno.

Palabras claves:

Sindrome de Marfan, Dilatacion aértica, Prolap-
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MARCO TEORICO:

El Sindrome de Marfan, es un trastorno heredita-
rio del tejido conectivo que afecta principalmente
el sistema esquelético, cardiovascular y ocular.

El Dr. Antoine Bernard-Jean Marfan en 1918 des-
cribe por primera vez un nifio de 5 afos, quién
presentaba contractura articular de los dedos de
pies y manos, talla alta, que él denominé Dolicos-
tenomelia (extremidades largas y delgadas). (1-9

McKusick en 1955 delineé la historia natural de
la enfermedad, estableciendo firmemente el
modo de herencia como autosémico dominante
y lo atribuy6 a un defecto del tejido conectivo y
de las fibras elésticas. (2,4)
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En 1986, Sakai y cois, descubren la glicoproteina
que llamaron fibriiina <*®) El gen de la fibriiina es el
sitio de mutacion que causa el sindrome y se locali-
za en el cromosoma 15. Mas de 55 mutaciones han
sido descubiertas y esto puede influir para el pleo-
morfico cuadro clinico, se estima que 15 a 30% de
los casos representan nuevas mutaciones. <*>

La frecuencia de esta entidad, varia de una
casuistica a otra, se presenta 1 caso por 10,000
habitantes, no hay diferencia en la afectacion
por sexo y grupo étnico, pero es probable que la
edad paterna avanzada tenga efecto en el de-

sarrollo de nuevas mutaciones. <> °>

Las manifestaciones clinicas dependen del grado de
alteracion de los diferentes sistemas involucrados:

Sistema Esquelético:

Talla alta, hiperlaxitud articular, escoliosis y de-
formidad anterior del térax, las extremidades
son largas y el segmento inferior (talon-pubis) es
mayor que el segmento superior (pubis-vertex) y
la brazada es mayor que la talla. Los huesos dis-
tales de las extremidades son largos y delgados,
produciéndose la llamada aracnodactilia. OAWT)

Manifestaciones oculares:

La ectopia lentis, es a menudo es bilateral y
ocurre en el 60-80% de los pacientes. (1,19) La
miopia también esta presente en gran nimero
de pacientes, y a menudo es grave, la escleroéti-
ca puede ser azulosa. (-**»

Manifestaciones cardiovasculares:

La enfermedad multivalvular es la lesion cardio-
vascular predominante y puede ser causa de
muerte temprana,. El prolapso de la valva poste-
rior de la valvula mitral ocurre en el 66% a 91%
y la insuficiencia mitral asociada es progresiva y
es el factor mas importante para el desarrollo de
insuficiencia cardiaca. <**2>%)

La dilatacion difusa de la aorta ascendente y
tronco de la arteria pulmonar, con aneurisma
disecante o una combinacién de dilatacion y
diseccion puede ocurrir. Existe algin grado de
dilatacion en el 50% de los nifios y en el 80% de
los adultos con este sindrome. »

Se ha encontrado una fuerte correlaciéon entre la

dilatacién anurismatica de la aorta proximal y la

insuficiencia valvular adrtica. i)
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Clinicamente, el dolor precordial es el sintoma
mas frecuente en pacientes con diseccion aorti-
ca aguda.

La presencia de otras cardiopatias asociadas
han sido reportadas en muy pocos casos y en-
tre elias se mencionan defectos septales intera-
triales, tetralogia de fallot, estenosis pulmonar y
agenesia de valvas pulmonares. <’>'>

La esperanza de vida se ha incrementado mas
del 25% desde 1972 y es actualmente de 44 afios
para los hombres y 47 afios para las mujeres. <>

METODOLOGIA

Se realiz6 un estudio retrospectivo de casos y
controles, se incluyeron a todos los pacientes
del Hospital Infantil de México de Enero de 1990
a Junio de 1999 con diagndstico confirmado de
Sindrome de Marian, menores de 22 afios que
tuvieran al menos una valoracién cardiolégica
con estudio ecocardiografico completo.

Los valores tomados en el estudio ecocardiogra-
fico fueron expresados como la media + una
desviacion estandar, la prueba de t de student
fue usada para la comparacion de ambos gru-
pos, un valor de p<0.05 fue considerada estadis-
ticamente significativa. Los valores mayores de la
media + dos desviaciones estandar del grupo
control normal, fueron considerados anormales.

RESULTADOS

Se estudié un total de 47 pacientes que cum-
plieron criterios diagnosticos de Sindrome de
Marfan, 31 de sexo masculino (66%) y 16 del
sexo femenino (34%). La edad media fue de
12.2 + 4.7 afos. Se incluyeron 30 pacientes sa-
nos como grupo control, 19 de sexo masculino
(63%) y 11 de sexo femenino (37%), con edad
media de 12 + 2.6 afios.

Los pacientes con Sindrome de Marfan, 31 (66%)
presentaron alguna alteracion cardiovascular.
En 18(38%) se encontrd dilatacion aodrtica, en
20(42%) insuficiencia aodrtica, de los cuales 11
(55%) tenian diiatacion adrtica. 3(6%) con pro-
lapso e insuficiencia mitral; el prolapso mitral
asociado a otras alteraciones valvulares se en-
contré en 18 pacientes.
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En los pacientes con insuficiencia aortica
(n=20), en 12 se descubrid desde el primer es-
tudio ecocardiografico y en 8 apareci6 durante
el seguimiento.

En el grupo de pacientes con Sindrome de Mar-
fan el didmetro aortico fue mayor (2.8 + 0.71 cm
comparado con 1.8 + 0.41 cm en el grupo con-
trol, diferencia estadisticamente significativa
(p<0.01). Los pacientes con dilatacion en aorta
ascendente (n-8) también tuvieron dilatacion en
la raiz adrtica. El diametro maximo normal en la
raiz adrtica fue de 2.5cm2m2 y en aorta ascen-
dente de 2cm2m2. (Cuadro No. 1)

El diametro ventricular izquierdo (corregido con
la superficie corporal) en ios pacientes con sin-
drome de marfan fue significativamente mayor
gue en los controles (p<0.01). (Cuadro No.1)
De los pacientes que presentaron dilatacion ven-
tricular izquierda (n = 12), la mayoria presenta-
ban insuficiencia valvular mitral y adrtica y dilata-
cién aortica.

Se realizé seguimiento ecocardiografico en 25
pacientes, 10(40%) tenian dilatacion aortica
desde el primer estudio, 5 presentaron progre-
sibn 3mm por afio. Los 15 pacientes restantes
gue no tenian dilatacion inicial, 6 la desarrolla-
ron durante el seguimiento. (Cuadro No.2)

DISCUSION
Las anormalidades cardiovasculares pueden ser
detectadas por técnicas ecocardiograficas en la

mayoria de pacientes con Sindrome de Marfan.
(26.30,33)

En este estudio la incidencia de anormalidades
cardiovasculares en los pacientes con Sindrome
de Marfan fue de 66%, jo que concuerda con los
hallazgos en la literatura que reportan de 30-
60%7 aunque Come y cois encontré 84%, Brown
y cois. 85% y Spangler 97%. (4.16,26.33)

La dilatacion aodrtica se encontr6 en 18 pa-
cientes, sin diferencia en cuanto a sexo, lo que
difiere de los hallazgos previos que lo reportan
en dos tercios de los varones y un tercio de las
mujeres. (*%>

La dilatacién adrtica es mas frecuente en adultos
masculinos y muy poco frecuente en ia edad pe-
diatrica. Sin embargo puede ocurrir y ser rpida-
mente progresiva y llegar a presentar disecciéon o
insuficiencia adrtica a edad temprana, (ww

En pacientes peditricos, la historia natural esti
bien documentada y la afectacién de la valvula
mitral es la causa mas frecuente de morbilidad y
mortalidad, siendo mas frecuente en el sexo fe-
menino. La dilatacién aértica y sus complica-
ciones han sido reportadas como poco fre-
cuentes, esto es contrario a lo que encontramos
en nuestro estudio, donde la afectaciéon mitral y
adrtica fueron similares. <**>

Existe mayor riesgo de disecciéon cuando hay di-
lataciéon, pero es importante notar que puede
ocurrir en pacientes con Sindrome de Marfan y
con aorta de tamafio normal o con dilatacién
leve. (34) En nuestro estudio ningun paciente
presentd diseccion adrtica, un paciente tuvo
progresion de la misma hasta 55mm, pero aban-
dond la consulta y se desconoce la evolucion.

La insuficiencia aértica aparece cuando el dia-
metro de la aorta es de 55-60mm, pero puede
encontrarse en nifios y con diametro adrtico
mas pequefio. Hay reportes en los que se ha en-
contrado en nifios y recién nacidos con dilata-
cion de aorta de 20-50cm.

Marsalesse y cois observé que cuando la insufi-
ciencia adrtica se asocia a un soplo diastdlico
desde el examen inicial tienen un pobre pronds-
tico de sobrevida.

Brown y cois, han estudiado un gran nimero de
pacientes con Sindrome de Marfan, encontran-
do el prolapso mitral como la anormalidad car-
diovascular méas frecuente en los nifios (41%) y
combinado con dilatacion aértica en 33%. En
este estudio se encontr6 anomalias de la valvula
mitral en 18 pacientes (38%) muy similar a los
hallazgos previos. <®*> El prolapso mitral combi-
nado con dilatacion aértica lo encontramos en
10 pacientes (21%), lo cual es ligeramente
mayor gue lo encontrado por Spangler (15%).



Se ha reportado que el tamafio ventricular iz-
guierdo es mayor en los pacientes con Sindrome
de Marfan y ha sido relacionado con la presencia
de insuficiencia valvular mitral o aértica con sig-
nificante sobrecarga de volumen. (33,34) En este
estudio la medicién del diametro ventricular
izquierdo fue significativamente mayor en los pa-
cientes con Sindrome de Marfan, estando incre-
mentado en 12 pacientes, lo cuél se explica por
la presencia en 11(91%) de dilatacion adrtica,
prolapso mitral e insuficiencia aortica.

Durante el seguimiento se observé que hubo
progresion de ia dilatacion aértica en 5/10 de los
pacientes que la presentaban inicialmente y
aparecio en 8/15 que previamente no la presen-
taban. Esto confirma la evolucion natural de esta
alteracion, tal como ha sido descrita y enfatiza la
importancia del seguimiento clinico y ecocar-
diografico de todos los pacientes, aunque no
tengan alteraciones cardiovasculares inicial-
mente porque tienen riesgo de desarroliarla.(16)

En pacientes pediatricos, el valor del diametro
adrtico es insuficiente para predecir la ocurrencia
de insuficiencia valvular, asi como de diseccion.

= Honduras Pediatrica - Vd XXHI - No. 2 - Mayo - Agosto - 20

Sin embargo la vigilancia debe ser basada en la
velocidad de progresion de la dilatacion.

Se ha reportado la asociacion de Sindrome de
Marfan y malformacion cardiaca congénita,
Crawford encontré la comunicacion interauricu-
lar(CIA) como la mas frecuente. El Habbal en-
contro la aorta bicuspide en el 9.7%, CIA 2.7%y
tetralogia de faltot en 1.1%. En nuestro estudio
encontramos la CIA en 4%, similar a lo esperado
en la poblacion general y la persistencia de con-
ducto arterioso(PCA), estenosis adrtica y aorta
bicUspide con estenosis adrtica en 2%, menor a
lo esperado en la poblacion general. (23)

CONCLUSION

La ecocardiografia sigue siendo el método ideal
para el diagnéstico y seguimiento de las le-
siones cardiovasculares en pacientes con Sin-
drome de Marfan, tanto para prondstico como
para decidir tratamiento quirargico; por lo tanto
las diferentes mediciones hechas por este me-
dio adecuadas a la superficie corporal de cada
paciente sera de gran importancia para la de-
teccion precoz y el tratamiento oportuno, evita-
ndo asi complicaciones posteriores.

CUADRO No.1
MEDICIONES ECOCARDIOGRAFICAS COMPARATIVAS

p
. (n=47) 1=ov)
Edad (afios) 12.2+4.7 12+2.6 NS
- Sexo (M/P) o T aiHe 19/11 i
Superficie corporal 1.24+0.35 1.06+0.3 <0.05
‘Anillo adrtico {cm) -+ - ..1.8+0.33 1.45+023 <0.01
Anillo aértico(cm?2m?) 1.6+0.62 1.47+0.40 NS
- Raiz adrtica(cm) : . 28+0.71 184041 <0.01
_Raiz adrtica(cm®m?) ~ 24+092 1.7+040 <0.01
' Aorta ascendentelem) . 1.90+0.34 1.92+021 = NS
Aorta ascendente(cm?m?) 1.65+0.70 1.32+0.36 <0.05
| Atrio izquierdo(cm) - 210+047 04089 T NS
Atrio izquierdo(cm®m?) 1.78+0.57 1.96+0.45 NS
 DSVI*(cm) 5224191 AR <0.01
DSVi(cm?m?) 4.33+1.64 2.88+0.91 <0.01
DDVI**(cm) . 840+272 aoeesi?2 -} <DD
DDVI (cm2m?) 6.98+2.28 4.82+1.45 <0.01

* DSVI= Diametro sistolico del ventriculo izquierdo **
DDVI= Diametro diastolico del ventriculo izquierdo
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_ CUADRO No.2
EVOLUCION DE LA DILATACION AGRTICA EN LOS
PACIENTES CON SINDROME DE MARFAN

l.- Con dilatacién adrtica

Al primer estudio

*sin progresion 5

*con progresion 5 10.5+2

I.- Sin dilatacion adrtica

Al primer estudio 15(60)

*Con aparicién subsecuente 6

*Sin aparicion subsecuente 9 11.5+49
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