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Las malformaciones congénitas concurren en un apreciable ndimero
de casos afectando varios sistemas, lo que sin duda complica el diagnostico
y plantea serios problemas de tratamiento. Esta difusién sjlo se explica
por la existencia de una estructura comiin, como es el coligeno, que cons-
tituye el substratum anatémico de casi toda la economia humana. Como
prototipo de estos trastornos hereditarios del tejido conjuntivo, el sindrome
de Marfan se asocia con alteraciones cardiovasculares de gran volumen
que casi siempre destacan por su gravedad y sombrio pronostico.

El sindrome de Marfan se presenta como una abiotrofia de todas las
formaciones de conectivo, lo que justifica que estén descritos gran variedad
de defectos en la configuracion dsea y articular, 6rgano visual, rifon, sis-
tema nervioso, glandulas de secrecién interna, pulmén y especialmente car-
diocirculatorios.

Estudiando cincuenta familias en las que existia por lo menos un
caso indudable de la enfermedad, McKusick observd su cardcter heredi-
tario como factor mendeliano dominante; opinién compartida también por
GriFrIN vy FABRE, quienes hacen notar que la diversidad de facetas con
que se muestra enmascara muchas veces el antecedente familiar, mas adn
cuando es obligado remontarse a varias generaciones anteriores. ldéntica
dificultad surge en el aspecto clinico por la similitud con valvulopatias
cardiacas de otra etiologia —luética, reumatica— obsesion que llevo a
VEIRAT a insistir en la posibilidad de errar el diagnéstico cuando se trata
de personas jovenes en las que no se registra un proceso causal. DonNzeLOT
y TaAussiG recomiendan tener presente el sindrome de Marfan cuando se
refieren insuficiencias adrticas sin padecimiento endocarditico anterior ni
infectacion sifilitica. Es muy probable que el caso comunicado por Leving,
de un enfermo con veintidés afios que tenia aracnodactilia y aneurisma
disecante de la aorta y al que incomprensiblemente se catalogé como una
endocarditis reumdtica crénica, no sea el Gnico ejemplo de diagndstico
equivocado, tal vez mas facil de perfilar si se valora la frecuencia del
sindrome de Marfan.

Ciertamente las manifestaciones de displasia mesodérmica pueden ser
mas o menos restringidas, ofreciendo un cariz sugestivo la predileccion de

* Comunicacién presentada en las VI Jornadas de la Sociedad Espafiola de Angio-

logia, Torremolinos (Malaga) 1960.
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ciertas anomalias vasculares para coexistir con aracnodactilia como sucede
con el ancurisma del arco adrtico; por el contrario son menos numerosas
en la bibliografia las alusiones a coartacion aodrtica concomitante, mientras
que la persistencia del ductus y los defectos del septum interauricular
ocupan un puesto intermedio en su incidencia. Curiosas en extremo son
las que hoy se conocen como formas [rustradas del sindrome, graficamente
referidas por WiTTAKER y SHEEHAN a propdsito de la coincidencia de dos
casos —padre e hijo en la misma familia— portadores de aneurisma dise-
cante de la aorta a edades tan precoces como cuarenta y seis y veintidos
anos, respectivamente. Ninguno de los dos presentaba otros disturbios del
mesénquima y, sin embargo, indagando en sus familiares aparecieron va-
rios antecesores con estigmas de Marfan.

Aspectos Histopatoligicos.

En la integridad del sindrome un hallazgo casi constante es la dilata-
cién aneurismatica de aorta ascendente, conceptuada desde los estudios
de ErpuemM como producto de la necrosis quistica en la capa media. In-
distintamente esta lesion histolégica se ha comprobado en los casos de
dilatacién idiopatica aislada y en aquellos en los que se asociaba a arac-
nodactilia, subluxacion del cristalino vy el resto de las malformaciones con-
sideradas como tipicas. Asi, pues, el origen del aneurisma tendria lugar
en la capa musculoelastica, al sufrir estas fibras un proceso degenerativo
exento de reaccion flogosica, tnica forma de comprender que las capas
adventicia e intima permanezcan indemnes. Iin los intersticios formados por
la ruptura y destruccién de las fibras musculares se depositarian substancias
mucohialinas que son las que proporcionan el aspecto seudoquistico.

Esta tesis coincide bien con la preferencia del aneurisma por locali-
zarse en la aorta ascendente, zona en la que durante la ¢poca embrionaria
puede comprobarse la aparicion de un estrato de substancia mucoide inter-
calado entre las estructuras de la pared del vaso.

Embriolégicamente este segmento adrtico se forma a expensas del
Tronco Comin, mientras que el resto —carente del plano mucoide— es en-
gendrado por los arcos aorticos. La difusién andrquica de esta capa em-
brionaria es capaz de motivar una fragilidad de la pared a ese nivel, mas
atn agregandose un factor hemodinamico como es la inyecciéon de sangre
que en cada ciclo lanza el ventriculo precisamente sobre esa zona de la
aorta.

Ante la sugerencia un tanto remota de que tales lesiones pudieran
ofrecer algin parentesco —ya poco verosimil en el éngulo clinico— con
la aterosclerosis, los hallazgos de TrHomas y RorriNo en piezas de necropsia
confirman la distincion de emplazamiento que, si para las alteraciones de
este (ltimo origen se centra en el plano intimo exclusivamente, en los casos
de necrosis quistica ocupa siempre la capa media.

Basandonos en la existencia de un nexo histopatolégico comin entre
la denominada dilatacién idiopatica de la aorta y el sindrome de Marfan,
muy verosimil es la evolucién que segin PrrEr e IrviINE-JonEs tendria el
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proceso degenerativo: En principio la displasia mesodérmica que afecta al
tronco adrtico no se reflejaria clinica ni anatémicamente, lo que se presta
a conjeturas diagnosticas por no aparecer la anomalia satélite mas caracte-
ristica. En fase ulterior entraria en escena el hallazgo de dilatacién adrtica
carente en apariencia de justificacién etiopatogénica. Por dltimo la presen-
cia del aneurisma disecante con su expresion amenazadora constituye la
etapa final.

Clinica.

El polifacetismo que acompana al sindrome de Marfan respalda la
necesidad de conocer con detalle las muchas variantes que la enfermedad
ofrece. McKusick insiste en la elevada frecuencia con que la integran las
alteraciones del aparato ocular, especialmente subluxacién del cristalino, ad-
mitiendo sin embargo que en el 20 % de la casuistica falto ese rasgo. Respecto
a la incidencia de la afeccion en otros miembros de la misma familia,
revistiéndola de caracter hereditario, se admite la posibilidad de que este
dato falte en un 15 % de los casos, recordando que desde luego muchas
veces no aparece tal antecedente por complejidad del diagnoéstico.

Con dnimo de esbozar (nicamente aquellas malformaciones que con
mayor frecuencia estin presentes, las englobaremos en los tres sistemas
que suelen caracterizar el sindrome:

. — Deformaciones cardiovasculares.
1 D d l

Comunicacién interauricular, bien por persistencia del foramen ovale o
por defecto septal.

Lesiones endocardiales fibromixomatosas.

Anomalias de las arterias pulmonares.

Dilatacién aneurismatica de aorta ascendente por medionecrosis.
Estenosis istmica de la aorta.

Insuficiencia adrtica secundaria a dilatacién del anillo valvular o provo-
cada por fenestracion y rotura de las valvas.

2. — Anormalidades esqueléticas.

Aracnodactilia.

Dolicocefalia.

Béveda palatina arqueada.

Térax en quilla o excavatum. Escipula alada.

Articulaciones laxas e hiperextensibles (pie plano, genu valgus).

3. — Alteraciones oculares.

Luxacion del cristalino.
Lesiones corneales.
Iridodonesis (tremulacién del iris).
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Otros sistemas también pueden quedar afectados, como ocurre con el
nervioso central, suprarrenales y lébulos pulmonares, aunque su mayor
rareza y la falta de especificidad no ayuden al diagndstico.

Caso 1.

Varén de 19 anos que, desde hace tres, soporta progresiva disnea de
esfuerzo con palpitaciones precordiales violentas. Tiene frecuentes accesos
de cefalea fronto-occipital y ha sido explorado repetidas veces para me-

Fig. 1. — Caso n° 1: Electrocardiograma  Fig. 2. — Fonocardiograma del enfermo co-
mostrando sobrecarga ventricular izquierda rrespondiente al Caso no 1.
de tipo sistélico.

orar su agudeza visual. No antecedentes luéticos ni reumaticos. Estigmas
'}amiliares negativos. Describe habitual enfriamiento de extremidades in-
feriores con claudicacién en la marcha.

El examen fisico revela buen estado de nutricién, talla de 172 cm.,
peso 71 Kg. El aspecto de la cara es de persona compungida, con orejas
grandes, crestas supraorbitarias abultadas y mentén prominente. Estrabismo
divergente unilateral y marcada inyeccion conjuntival, con manchas cornea-
les. Extremidades largas con dedos muy afilados (aracnodactilia). Béveda
del paladar muy ojival. La distribucién de la grasa subcutinea y el vello
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sugieren hipofuncionalismo gonadal. Pies planos y genu valgus con la-
xitud comprobada en todas las articulaciones. Depresion esternal equi-
valente a pectus excavatum.

Explorando aparato circulatorio se aprecia salto carotideo a ambos
lados del cuello. El latido de punta cardiaca rebasa linea medioclavicular,
sobre el VI interespacio. Soplo diastélico fuerte y sistolico breve en foco
aortico. Sobre el borde izquierdo esternal se refuerza el componente sist6-
lico a la altura del III espacio. En punta, doble soplo con predominio sis-
tolico. Frecuencia cardiaca a 72, Pulso radial ritmico, amplio y saltén.
Las arterias pedias y tibiales ofrecian un matiz saltén pero su amplitud era
escasa. La presion arterial era de 190/70 en brazo derecho, 175/75 en el
izquierdo: pierna derecha 115/45 y pierna izquierda 120/50. El electrocar-
diograma de la figura 1 evidencié sobrecarga ventricular izquierda de tipo
sistolico, y el fonocardiograma registro el trazado de la figura 2.

Fig. 3 y 4. — Gran dilatacion de la aorta ascendente que alcanza el botén adrtico,
con crecimiento ventricular izquicrdo.

El hemograma y la eritrosedimentacion eran normales, asi como el
estudio de orina. Nivel de colesterol en sangre de 196 mg. %. Metaboli-
metria + 4. Serologia y «test» de Nelson negativos. La protzina C reactiva
era negativa y el titulo de antiestreptolisinas fue de 166 u. Todd. El estu-
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Fig. 5. — Oscilograma comparativo de las extremidades supe-
riores e inferiores.

dio de fondo de ojo revelé notable tortuosidad con estrechamiento de los
vasos. La configuracién radioldgica de la sombra cardiaca (fig. 3 y 4) per-
mitia juzgar la gran dilatacién de aorta ascendente que alcanza el botén
aortico con crecimiento ventricular izquierdo. Multiples erosiones costales
confirmaban el signo de Roesler. En la proyeccion oblicua se aprecia in-
tensa hipoplasia de aorta descenden-
te. Para objetivar al grado de isque-
mia en las extremidades inferiores se
efectud oscilograma (fig. 5) compara-
tivo con las superiores, precisindose
una notable diferencia.

Caso 27

Enferma de 26 anos que soporta
desde la vispera dolor intenso en re-
gién interescapular con irradiacion a
axilas. No ha tenido mareo ni sudo-
racion pero si estado nauseoso. Hace
cuatro meses episodio similar, aunque
mas breve, notando desde entonces
crisis de palpitaciones precordiales.
Tuvo a los 22 anos dolor stubito en ojo
Fig. 6. — Oscilografia correspondiente al izqu_i_:rdo con Iag‘rimeg y pérdida de

Caso no 2. vision, operandola bajo el diagnostico
de luxacion del cristalino.

Explorandola nos encontramos con una paciente bien nutrida, sin dis-
nea y quejandose lastimosamente de su dolor en la espalda. Frecuencia
del pulso a 68, con 24 respiraciones al minuto, Tension arterial de 160/65
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en brazo derecho, 160/70 en brazo izquierdo, 140/55 en pierna derecha y
135/50 en pierna izquierda. La oscilografia de la figura 6 objetivd estas
diferencias. Conformacién del térax en embudo, con cifoescoliosis y suave
depresion de esternon. Aracnodactilia
con laxitud articular y béveda del
paladar muy alta y arqueada. En ojo
1zquierdo, ausencia del cristalino con
desflecamiento pupilar.

El estudio fonocardiografico (fi-
gura 7) registraba un soplo dias-
télico rudo con foco maximo en base
y aortico accesorio, auscultable algo
atenuado sobre todo el area cardia-
ca. Existia también un componente
sistolico breve propagado a grandes
vasos. La zona de matidez del cora-
zom y el latido de punta no estaban
desplazados. En la auscultacion del
térax no se hallaron anormalidades.
El electrocardiograma de la figura 8
detectd sobrecarga ventricular con
desviacion del eje a la izquierda. La
radiografia del torax (fig. 9) reveld
prominencia acusada del arco aérti-
co con dilatacién ancurismatica del
segmento ascendente, siendo visible
en la proyeccion lateral de la figu-
ra 10 el falso contorno del saco
aneurismatico. con angostura de la

aorta_descendente. , . Fig. 7. — Estudio fonocardiogrifico del Ca-
., En ?l heu{ogn}ma habia desvia- s n 2: soplo diastélico rudo con foco
cion hacia la izquierda con leucoci- méaximo en base y adrtico accesorio,

tosis de 9.600. Eritrosedimentacién
normal. Colesterolemia de 179 mg. %. Las pruebas de actividad reumética
y «test» de movilizacion de treponemas eran negativos.

CONCLUSIONES

La trascendencia que con vistas al prondstico abriga una diferenciacion
correcta del Sindrome de Marfan justifica sobradamente el aquilatar al
maximo los recursos clinicos siempre que coexistan afectaciones dispersas
en varias estructuras del coligeno.

Precisamente porque en ocasiones no aparece el cuadro con su tipismo
esperado, pueden quedar enmascaradas variantes cuya afinidad con la
malformacion de Marfan es innegable,

Muy en especial cabe destacar la frecuencia con que valvulopatias
adrticas que aparentan inofensividad pueden encubrir un estadio evolutivo
en el que parte del cortejo sindromico sigue fraguindose solapadamente.
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Fig. 8. — Electrocardiograma del Caso n.® 2: sobrecarga ven-
tricular con desviacion a la izquierda.

Fig. 9. — Radiogralia del térax: promi-  Tig. 10, — Proyeccion lateral del térax,

nencia acusada del arco adrtico con dila-  donde se aprecia ¢l falso contorno del saco
tacion aneurismatica del segmento ascen-  aneurismatico, con angostura de la aorta
dente. descendente.

La aparicion stbita de una rotura ancsurismatica en pacientes catalo-
gados como cardidpatas estables, demanda una cautela especial por la en-
vergadura catastrofica que tal coyuntura supone. No es rara la coexistencia
de disturbios valvulares con aumentos mal explicados del calibre adrtico;
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pues bien, muy encomiable seria la bisqueda en tales circunstancias de un
factor causal, como es la necrosis quistica de la capa media, reflejada en
la estructura adrtica a la par que se evidencian otros estigmas mas faciles
de detectar. Anomalias esqueléticas u oculares por si mismas carentes de
significado pueden ser el signo de alarma y exigen un diagnéstico causal
siempre que se evidencien.

Sélo asi es posible prever el alcance de la enfermedad poniendo a
sus portadores a cubierto de desastres inesperados.

RESUMEN

El propésito de este trabajo es llamar la atencién hacia una forma
de coartacion de aorta asociada al Sindrome de Marfan y aneurisma.

SuMMARY

The purpose of this report is to call attention to a form of coarc-
tation of the aorta associated with Marfan’s Syndrome and aneurysm.
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