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Resumen

Descripcion del caso: Varon de 37 afios. Refiere fallecimiento de su hermano de 39 afios de forma
subita cuya causa ha sido una diseccion adrtica asociada a una dilatacion adrtica, aporta informe del
médico forense para descartar enfermedad de Marfan dado de hay 3 antecedentes de familiares
fallecidos por la misma causa y se sugiere realizar estudio familiar. Estudiado por medicina interna,
cardiologia y oftalmologia cumple criterios para diagnostico de sd. de Marfan pendiente de valorar
pruebas genéticas (no se realizan en hospital de referencia).

Exploracion y pruebas complementarias: A la inspeccién paciente constitucion longilinea, con
extremidades alargadas, torax pectus excavatum, laxitud rotuliana, ligera cifosis. Ecocardiograma:
prolapso de la véalvula anterior de la mitral. Dilacion raiz aértica 3 cm.

Juicio clinico: Probable sindrome de Marfan.

Diagnostico diferencial: Sindrome de Shprintzen-Golberg, sindrome de Loeys-Dietz sindrome de
Ehlers-Danlos, sindrome ectasia lentis, sindrome prolapso mitral, otras enfermedades del tejido
conectivo.

Comentario final: El sindrome de Marfan es una enfermedad genética autosémica dominante por
una alteracion genética en el cromosoma 15 que provoca alteraciones en proteinas que forman parte
del tejido conectivo. En la mayoria de los casos se llega al diagndstico mediante la historia y
exploracion fisica del paciente, siendo mas facilmente establecido cuando el paciente y otros
miembros de su familia presentan luxacion del cristalino, dilatacion de la aorta y extremidades
largas y delgadas. En todos los pacientes en los que se sospeche se debera realizar un
ecocardiograma y una revision ocular.

BIBLIOGRAFIA

1- Robbins. Sindrome de Marfan. Patologia Estructural y Funcional. 62 Ed. McGraw-Hill.
Interamericana. Madrid 2000. p. 159-60.


https://www.elsevier.es/semergen

2. Iorde L, Carey J, Bamshad M, White R. Genética del Desarrollo. Genética Médica. 22 ed. Harcourt,
Madrid, 2000. p. 204-20.

3. Robinson L. Sindrome de Marfan. En: Nelson Tratado de Pediatria. Vol. N° 2. 152 ed. McGraw-Hill
Interamericana, Madrid 1997, p. 2468-9.

4. Amaral FT, Carvalho SR, Granzotti JA, Vieira LH, Pina Neto JM, Nunes MA. Neonatal heart failure
and Marfan Syndrome. Arq Bras Cardiol. 1996;67:355-7.

1138-3593 / © 2015 Sociedad Espanola de Médicos de Atencion Primaria (SEMERGEN). Publicado
por Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los derechos reservados.



