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Resumen

Descripción del caso: Varón de 37 años. Refiere fallecimiento de su hermano de 39 años de forma súbita
cuya causa ha sido una disección aórtica asociada a una dilatación aórtica, 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, cardiología y oftalmología cumple
criterios para diagnóstico de sd. de Marfan pendiente de valorar pruebas genéticas (no se realizan en hospital
de referencia).

Exploración y pruebas complementarias: A la inspección paciente constitución longilínea, con extremidades
alargadas, tórax pectus excavatum, laxitud rotuliana, ligera cifosis. Ecocardiograma: prolapso de la válvula
anterior de la mitral. Dilación raíz aórtica 3 cm.

Juicio clínico: Probable síndrome de Marfan.

Diagnóstico diferencial: Síndrome de Shprintzen-Golberg, síndrome de Loeys-Dietz síndrome de Ehlers-
Danlos, síndrome ectasia lentis, síndrome prolapso mitral, otras enfermedades del tejido conectivo.

Comentario final: El síndrome de Marfan es una enfermedad genética autosómica dominante por una
alteración genética en el cromosoma 15 que provoca alteraciones en proteínas que forman parte del tejido
conectivo. En la mayoría de los casos se llega al diagnóstico mediante la historia y exploración física del
paciente, siendo más fácilmente establecido cuando el paciente y otros miembros de su familia presentan
luxación del cristalino, dilatación de la aorta y extremidades largas y delgadas. En todos los pacientes en los
que se sospeche se deberá realizar un ecocardiograma y una revisión ocular.
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