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CASO CLIiNICO

Aneurisma de aorta en paciente con Sindrome de Marfan. A
proposito de un caso.

Aortic aneurysm in a patient with Marfan’s Syndrome. A
case report

Paula Cérdoba Pelaez, Paula !, Redruello Guerrero, Pablo 2,
Lainez Ramos-Bossini, Antonio Jesus 3

! Grado en Bioquimica, Facultad de Ciencias, Universidad de Granada.
2 Grado en Medicina, Facultad de Medicina, Universidad de Granada.

3 Servicio de Radiodiagndstico, Hospital Universitario Virgen de las Nieves. Granada, Espafia. * Fecha de envio: 23/03/2022
* Fecha de aceptacion: 31/05/2022

* . . * Fecha de publicacion: 3/05/2023
Autor de correspondencia: paulacordobap@gmail.com

Resumen

El Sindrome de Marfan es una enfermedad hereditaria autosémica dominante englobada dentro de las denominadas
conectivopatias. Esta patologia puede tener diferentes manifestaciones clinicas. Entre ellas, el aneurisma de la arteria aorta es
una de las mas frecuentes. Presentamos el caso de una paciente diagnosticada de Sindrome de Marfan que acudio a nuestro
servicio de urgencias por dolor toracico. Se realiz6 una angiografia por tomografia computarizada urgente en la que se detecto
un voluminoso aneurisma de aorta ascendente, sin signos de sindrome adrtico agudo. La paciente fue operada con éxito y
pudo continuar con su actividad diaria con revisiones periddicas. Este caso ilustra la importancia de un diagnéstico precoz
para evitar posibles complicaciones.

Abstract

Marfan’s syndrome is an autosomal dominant condition. This connective tissue disorder may have different clinical
manifestations. Among them, the aortic artery aneurysm is one of the most frequent. We present the case of a patient
diagnosed with Marfan’s syndrome who came into our emergency department with chest pain. An urgent computed
tomography angiography of the aorta was performed, which showed a voluminous aortic aneurysm, without acute aortic
syndrome signs. The patient was referred to cardiovascular surgery, where the aneurism was repaired with success. Since
then, she could continue with her diary activity with periodic revisions. This case highlights the importance of an early
diagnosis in order to avoid possible complications.
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1. Introduccion

El sindrome de Marfan (SM) es una enfermedad
hereditaria autosomica dominante causada por una
mutacion en el gen de la fibrilina-1, con una incidencia
de 2-3 casos por cada 10.000 habitantes (presencia de
mutacion). (1) Entre las manifestaciones clinicas mas
frecuentes de esta enfermedad destacan la luxacion del
cristalino, la extension reducida de los codos, el pectus
carinatum o excavatum y la protrusion acetabular (2).
Ademas, las paredes vasculares de los grandes vasos se
pueden ver afectadas, aumentando el riesgo de
dilatacion y diseccion de la aorta ascendente (2, 3), si
bien el desarrollo de aneurismas de aorta es inconstante,
con una prevalencia de entre el 70% y el 80% (1) (Tabla
1), y las manifestaciones clinicas son heterogéneas. La
incidencia aproximada de esta patologia esta estimada
en 1-3 casos por cada 10.000 habitantes (1). Respecto al
prondstico, la esperanza de vida de los pacientes con
SM esta aumentando considerablemente, asi como los
tratamientos con farmacos (4,5).

Es importante diferenciar los distintos tipos de
aneurismas aérticos. Segin su morfologia, estos pueden
ser saculares, si solo afectan a una porcion de la
circunferencia de la aorta, o fusiformes si afectan a toda
la circunferencia. También se pueden clasificar segun
su localizacion, donde diferenciaremos dos tipos: los
aneurismas de aorta torcica y los aneurismas de aorta
abdominal.

En un aneurisma de aorta sintomatico, el tratamiento
quirdrgico es de caracter urgente. Sin embargo, en el
caso de la presentacion asintomatica este dependera del
diametro de dilatacion y de su origen. Se establece que
el criterio clinico para intervenir un aneurisma de aorta
sea una dilatacién en el diametro mayor o igual a 55
mm. En el caso del SM, se someteria a cirugia aquellos
vasos con 45 mm o mas de diametro, o bien en casos de
historia familiar con diseccion aoértica, tasa de
crecimiento adrtico mayor de 2mm/afio, insuficiencia
valvular adrtica o mitral severas, 0 mujeres
embarazadas.

La técnica quirtrgica que se utiliza para el tratamiento
de aneurisma de aorta ascendente es la sustitucion de la
aorta dilatada por un injerto tubular protésico de dacron.
En el caso de SM con aneurisma de aorta ascendente
con senos de Valsalva y anillo valvular normal, se
precisa la sustitucion de la aorta ascendente desde la
union sinotubular hasta el inicio del cayado adrtico, y
conviene no preservar los senos de Valsalva por la
frecuente necesidad de volver a operar.

En el caso afectacion de la raiz adrtica, hay distintos
tipos de técnicas como la operacion tipo Bental, que
sustituye la valvula, la raiz y la aorta ascendente con un
injerto  aorto-valvulado; la realizaciébn de un
homoinjerto con reimplante coronario sustituyendo

también valvula, raiz y aorta; y por altimo, la sustitucion
con un autoinjerto pulmonar de la vélvula, raiz y
primera porcion de la aorta ascendente. (5,6)

Los avances tecnol6gicos nos permiten segmentar e
imprimir en 3D la aorta del paciente. El uso y utilidad
de esta tecnologia ha sido reportado en numerosos
estudios y en diversas especialidades médicas (6)

El objetivo de este caso es ilustrar la importancia de la
deteccidn a tiempo de una patologia tan severa como
una aneurisma de aorta, asi como mostrar una de las
manifestaciones clinicas mas frecuentes del SM.

2. Caso clinico

Mujer de 24 afios con SM que acude a urgencias
hospitalarias por dolor centrotoracico irradiado a
escapula derecha acompafiado de disnea progresiva
hasta hacerse de reposo. Como antecedentes familiares
destacaba el fallecimiento de su madre a los 42 afios,
diagnosticada de SM al igual que su tia materna, un
primo y su hermana. Entre los antecedentes personales,
presentaba historia de luxacion bilateral de cristalino y
dilatacion de la arteria aorta ascendente (48 mm) que no
tuvo seguimiento médico y previamente diagnosticada
de SM.

A la exploracion, la auscultacién cardiaca mostrd un
soplo sistolico I/IV y diastdlico 11/1V en foco adrtico
junto con un cuadro de edemas periféricos en miembros
inferiores con fovea por debajo de la rodilla. En las
pruebas complementarias, se observé un aumento del
dimero D que hizo sospechar un tromboembolismo
pulmonar. Se realizd una angiografia por tomografia
computarizada (angioTC) que no mostré defectos de
replecion en la luz de las arterias pulmonares. Sin
embargo, se evidencid un aneurisma de aorta
ascendente de 75 mm de didmetro. Se completd el
estudio con ecocardiografia, donde se observé una
dilatacion ventricular con paredes de grosor conservado
e inversion del flujo diastolico severo, una ligera
insuficiencia en la valvula trictspide y un derrame
pericérdico alrededor de cavidades derechas sin signos
ecocardiograficos de taponamiento.

La paciente fue ingresada en el Servicio de Cirugia
Vascular para ser intervenida y se acordd con la paciente
la implantacion de una prétesis metélica valvular. Se le
realiz6 un exudado nasal que descart6 la presencia de
Staphilococcus aureus meticilin-resistente que pudiera
provocar una endocarditis posquirurgica. Se intervino
por esternotomia media en la que se realiz6 una
reseccion del aneurisma y sustitucion por tubo de



Valsalva de 30 mm con reimplante de valvula adrtica 'y
arterias coronarias, segun la técnica de David. Ademas,
se colocdé una plicatura central de velo coronario
derecho y no coronario hasta conseguir una altura de
coaptacion adecuada. Los tiempos de circulacion
extracorpdrea y de clampaje adrtico fueron de 167y 148
minutos, respectivamente.

Tanto la cirugia como el periodo postoperatorio en la
Unidad de Cuidados Intensivos (UCI) transcurrieron sin
complicaciones. Después de realizar controles
ecocardiograficos diarios, se observé una discreta
mejoria en la fraccion de eyeccion del ventriculo
izquierdo. Curs6 con un cuadro de cefalea de
predominio frontal, por el que se realizé una TC de
craneo, descartando patologia estructural que lo
justificara. La ecografia transtoracica mostré una
valvula adrtica con regurgitacién ligera, sin alteraciones
aparentes del tubo adrtico.

La paciente pas6 a planta de hospitalizacion para
continuar la evolucién y tratamiento que fueron
favorables. Por el buen estado general se procedié al alta
hospitalaria. Se establecié un plan de seguimiento por
parte de su médico de atencion primaria y del Servicio
de Cardiologia. A lo largo de 3 afios siguientes
evolucioné favorablemente, aunque acudié en dos
ocasiones al servicio de urgencias por dolor torécico
inespecifico, descartando patologia adrtica aguda
mediante realizacién de angioTC.

3. Discusion

Dada la heterogeneidad de sus manifestaciones, el
diagnostico del SM frecuentemente requiere la
realizacion de diversas pruebas complementarias, tales
como estudios de imagen para la valoracion de
patologia cardiaca (ecocardiografia, TC o resonancia
magnética, RM) o examenes oculares para determinar si
hay luxacion del cristalino. Pero, sin lugar a dudas, el
diagnostico genético resulta esencial ya que se
caracteriza por una mutacion en el gen FBN1, ubicado
en el brazo largo del cromosoma 15 (15q.21.1) (1). En
el caso presentado, la paciente tenia una hermana con
SM diagnosticado, y la madre fallecio a los 42 afios por
sindrome coronario agudo, sin previo diagndstico
genético de si padecia 0 no SM. Por ello es fundamental
el analisis genético para determinar este sindrome y
evitar o hacer un diagndstico mas rapido, con el fin de
tratar complicaciones como la expuesta en el caso.

Cabe destacar que, en nuestro caso, la paciente padecia
como antecedente una dilatacion de la arteria aorta
ascendente de 48 mm que no habia tenido ningun
seguimiento clinico, a pesar de que las Guias de Practica
Clinica indican intervencion en SM si el didmetro es
mayor de 45 mm en el caso de que haya antecedentes
familiares, por lo que la paciente deberia haber tenido
un seguimiento o incluso una intervencion previa (6,7).
Aungue el motivo de esta falta de seguimiento no ha
quedado esclarecido, es probable que guardara relacion
con la situacion sociofamiliar de la paciente, pues hay
que considerar que los pacientes con SM muestran
dificultades psicosociales en la vida familiar y en el
trabajo (8). Cabe pensar que los antecedentes familiares
y personales de la paciente (huérfana durante la
adolescencia, cuando se diagnosticd el aneurisma)
fueran factores influyentes, pero el caso expuesto
refuerza la necesidad de implantar estrategias de control
y seguimiento estrictos de estos pacientes.

La segmentacion e impresion 3D de la aorta del paciente
ha permitido estudiar mejor el caso, asi como explicarle
su patologia de una manera mas realista y visual, de
modo que pueda comprenderla. Aunque es un detalle
prescindible en la clinica actual, puede ser muy util para
mejorar la comunicacion  médico-paciente, 'y
previsiblemente en el futuro sera utilizado de manera
rutinaria (6)

El sindrome adrtico agudo es una potencial
complicacion de los aneurismas de aorta. Actualmente,
la Sociedad Europea de Cardiologia reconoce 5
subtipos: diseccion clasica, Ulcera ateroesclerdtica,
diseccion limitada, hematoma intramural y diseccion
traumatica. Hay que destacar que se ha descrito una baja
familiaridad de los radi6logos con la diseccién adrtica
limitada y que no se realiz6 angioTC con gating
cardiaco, lo que disminuye la sensibilidad de la
angioTC para su deteccion (9,10). Dada la clinica de la
paciente, no es posible descartar por completo la
existencia de esta complicacion subyacente.

Destacar que, en el caso presentado se realiza un
procedimiento de sustitucion de la raiz aortica con
preservacion de la vélvula siguiendo la técnica de
reimplante (técnica de David). Con esta técnica no es
necesario tomar ningin anticoagulante ya que se
conserva la valvula adrtica del paciente. Otra técnica
también utilizada en estos casos es la técnica de
remodelado (técnica de Yacoub). (5,7)



4. Conclusiones

Como conclusion, este caso clinico pone de manifiesto
una complicacion clinica muy habitual en pacientes con
SM, como es el aneurisma de aorta ascendente. Las
cirugias cardiovasculares para reparar esta patologia son
cruciales para el paciente, por lo que un buen estudio del
caso ayudaria a aumentar la probabilidad de realizar una
cirugia exitosa. Ademas, es importante resaltar la
importancia de hacer un seguimiento a pacientes con
riesgo de padecer una aneurisma, debido a que su rotura
implica un elevado riesgo de hemorragia masiva y la
muerte del paciente por shock hipovolémico.
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Tablas y figuras

Tabla 1. Frecuencia de complicaciones del SM

Complicacion Prevalencia
Luxacion del cristalino 50 %
Dilatacién de la raiz adrtica 70-80 %
Prolapso de la valvula mitral 55-69 %
Dilatacion de la aorta abdominal o descendente 10%
Ectasia dural 65-92 %

Otras afectaciones

Calcificacion del anillo mitral

Anormalidades en los compartimentos craneales

Iris hipoplasico

Diseccion aodrtica, con afeccion de la aorta ascendente

Se muestra la prevalencia de las complicaciones mas frecuentes y se sefialan otras complicaciones menos frecuentes,
pero también relevantes. Adaptado de Sanchez Martinez R. (1).
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