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Casos Clinicos
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RESUMEN

El sindrome de Marfan es una enfermedad autosémica dominante del tejido conectivo, multisistémica y
pronodstico determinado por las complicaciones cardiovasculares. Se presenta una paciente de 32 afos,
multipara, con el diagndstico conocido de cinco afios, posterior a diseccion adrtica toraco-abdominal (Stan-
dford B) y embarazo actual no planificado. Es manejada con betabloqueadores y las imagenes seriadas de
aorta muestran diseccion estable en el segmento entre subclavia izquierda e iliaca derecha con 41,8 mm en
su didmetro mayor, sin comprometer la irrigacion de érganos abdominales. Ingresa a las semana 32 para
evaluacion multidisciplinaria y parto programado. El examen con resonancia nuclear magnética de columna
lumbosacra evidencio6 ectasia dural marcada a nivel de raiz S2. La evaluacion fetal demostré un crecimiento
en percentil 20 con bienestar hemodinamico y ecocardiografia normal. Previa induccién de madurez pul-
monar y con 34+3 semanas, se efectla cesarea electiva bajo anestesia espinal continua, con nacimiento
sin compresion del fondo uterino, esterilizacion tubaria y postoperatorio inmediato en Unidad Coronaria por
48 horas. La evolucion materna es sin incidentes. El recién nacido present6 enterocolitis necrotizante con
buena respuesta al tratamiento médico.

PALABRAS CLAVE: Sindrome de Marfan, aneurisma adrtico, diseccion adrtica

SUMMARY

Marfan syndrome is a multysistemic an autosomal-dominant disorder of connective tissue and cardiovascu-
lar complications determine its prognosis. We present a 32 year-old patient diagnosed five years previously
after thoraco-abdominal aneurysm Standford B, and a current unplanned pregnancy. She was treated with
beta blockers and evaluated with serial images of the aorta showing a stable thoraco-abdominal aneurysm
initiated at the left subclavian artery to the right iliac artery of 41.8 mm at maximum diameter. The patient was
hospitalized at 32 weeks to be evaluated in a multidisciplinary team planned delivery. Nuclear Magnetic Re-
sonance on maternal spine detected dural ectasia at S2 and fetal evaluation shows growing at 20 percentile,
hemodinamical wellbeing and normal echocardiography. After corticosteroids at 34 +3 weeks a cesarean
section with tubal sterilization is performed, with continuous spinal anesthesia, without uterus compression
and inmediate postoperative care at the Coronary Unit for 48 hours with satisfactory maternal evolution. The
newborn presented a necrotizing enterocolitis at 7 days improving with medical therapy.

KEY WORDS: Marfan syndrome, aortic aneurism, aortic dissection




138

REV CHIL OBSTET GINECOL 2012; 77(2)

INTRODUCCION

El sindrome de Marfan (SM) descrito por Marfan
en 1896, es una enfermedad hereditaria del tejido
conectivo, multisistémica, con incidencia de 1/3000
a 1/20000 individuos (1,2).

Afecta al gen de la fibrillina-1 (cromosoma 15g-
21), glicoproteina que participa en el ensamblaje de
microfibrillas y tejido conectivo. Tiene herencia au-
tosémica dominante, penetrancia casi completa y
expresion variable. El 27% no tiene historia familiar
y representan mutaciones de novo (3-5).

La mutacioén la presenta del 66 al 91% de los
casos, pero también se han descubierto en el Beta-
receptor 1y 2 del Factor Transformador de Creci-
miento (TGF-Beta) en cromosomas 3 y 9. La defi-
ciencia de fibrillina-1 determina activacion excesiva
del TGF-Beta lo que contribuye al fenotipo multiple
observado en el SM. Su expresion clinica segun
edad puede ser: neonatal, infantil y clasico (adoles-
cencia - adultez) (6).

El SM neonatal es esporadico y cursa con car-
diomegalia e insuficiencia tricuspidea en ecocardio-
grafia antenatal y posteriormente surgen alteracio-
nes esqueléticas y cardiovasculares falleciendo por
insuficiencia cardiaca (7,8). El SM infantil destaca
por evolucion progresiva de lesiones extracardia-
cas, aracnodactilia inicial, luego pié plano, talla alta,
micrognatia, escoliosis y dilatacion adrtica hasta en
42% (9).

El SM clasico, reconocible, se define por histo-
ria familiar y compromiso multiple de érganos. Su
diagndstico se basa en la nosologia de Ghent pro-
puesta en 1996 y modificada el 2010 (10) (Tablas
Ly D).

La complicacién cardiovascular mas importante
es la diseccidn y/o ruptura de la pared adrtica (capa
media) y que es determinante del prondstico. Su in-
cidencia es incierta porque en casos con evolucion
aguda letal antes de la hospitalizacién, la muerte o
los sintomas iniciales son atribuidos a otra causa.

Estudios poblacionales sugieren incidencia de
2-3,5 casos/100.000 personas-afio (11), con predo-
minio masculino (65%) (12), se detecté un aumento
de prevalencia en la poblacién suiza masculina a
16 por 100.000 hombre-afio (13). Tiene prondstico
grave, 40% de muerte inmediata que luego aumen-
ta 1% cada hora; durante o después de cirugia fa-
llecen 5 a 20% de los casos, pero la expectativa de
vida ha mejorado a 70 afios o mas (14,16).

Su clasificacidon es anatémica segun compromi-
so de la aorta ascendente (Stanford), o segun sitio
original del desgarro de la intima (DeBakey) y es
importante porque guia la decision terapéutica, mé-
dica o quirurgica (17).

Tabla |

DIAGNOSTICO DE SINDROME DE MARFAN.
CRITERIOS SEGUN NOSOLOGIA GHENT 2010*

En ausencia de historia familiar de sindrome de Marfan

1. Dilataciéon o diseccién de la raiz aértica asociado a
ectopia lentis

2. Dilatacién o diseccion de la raiz adrtica asociado a mu-
tacion FBN-1**

3. Dilatacién o diseccién raiz aértica asociado a puntaje
sistémico > 7 puntos

4. Ectopia lentis asociado a mutacién FBN-1

En presencia de historia familiar de sindrome de Marfan

1. Ectopia lentis asociada a historia familiar
sindrome de Marfan

2. Puntaje sistémico > 7 puntos asociado a

historia familiar sindrome de Marfan

3. Dilatacion de raiz aértica o diseccion aértica asociado
a historia familiar sindrome de Marfan

*J Med Genet 2010;47:476-85. ** Gen fibrilina 1.

Tabla Il

PUNTAJE SISTEMICO DE SiNDRO!VIE DE
MARFAN DE ACUERDO A NOSOLOGIA GHENT
2010*

Signo Puntaje

Signo del pulgar

Signo de la mufieca

Signo del pulgar y muieca
Pie plano

Deformacion del retropié
Neumotdrax

Ectasia dural

Protrusion del acetabulo

= DD N NN 2w = 2

Disminucioén de la razén segmento supe-
rior/segmento inferior asociado a aumen-
to de la razén brazo/talla y a escoliosis
leve-moderada

Escoliosis o cifosis toracolumbar 1
Extensién disminuida del codo 1

Caracteristicas faciales (3 de 5) 1
Dolicocefalia
Enoftalmos
Fisura palpebral oblicua
Hipoplasia malar
Retrognatia

Estrias 1
Miopia >3 dioptrias 1

*J Med Genet 2010;47:476-85.
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Una manifestacion mayor del SM es la ectasia
dural a nivel espinal que es asintomatica en el 90%
de los casos (18) y que genera dificultades técnicas
en anestesia neuro-axial por difusion erratica del
anestésico (19,20).

El SM determina prematurez de 15% (rotura de
membranas e insuficiencia cervical) y mortalidad
perinatal de 7% (21,22). El embarazo es un riesgo
para el SM ya que el 4,4% de los casos controlados
pueden desarrollar diseccion adrtica (23); si hay en-
fermedad adrtica preexistente la incidencia (disec-
cion o rotura) es 50% en el tercer trimestre y 33%
en el puerperio.

La accién aditiva del aumento de volemia, fre-
cuencia y gasto cardiacos, tensiona la pared y mo-
difica su ultraestructura favoreciendo el desgarro
de la intima, progresivamente en la primera mitad
y mas agudamente en el periodo periparto, coin-
cidiendo con la frecuencia mayor de diseccion y
rotura descritos en este periodo (23). El embarazo
determina progresion en la dilatacion de la raiz aér-
tica y riesgo de complicaciones cardiovasculares
graves (10%) con diametros mayores a 4 cm. Se
recomienda actualmente cirugia electiva precon-
cepcional con mas de 4,7 cm (17).

El objetivo de esta comunicacion es presentar el
manejo y tratamiento de una embarazada con SM
que presentd una diseccion adrtica tipo B.

Caso clinico

Paciente de 32 afnos, multipara de dos partos
vaginales con nifios sanos. Tiene antecedente de
padre fallecido a los 47 afos, sin estudio, con dolor
precordial subito, considerado infarto miocardico.

En 2005 presenta dolor toracico agudo cuyo es-
tudio demostré un SM con diseccién de aorta des-
cendente (Stanford B), tratada a permanencia con
propanolol 40 mg cada 8 horas, via oral, restriccion
de esfuerzos y evaluacién periddica. La Resonan-
cia Nuclear Magnética (RNM) demostrd diseccion
aortica entre subclavia izquierda e iliaca derecha,
didmetro maximo de 4,18 cm, sin compromiso de
perfusion (renal, intestinal), y hallazgos estables en
examenes seriados (Figura 1).

Ecocardiogramas transtoracicos demostraron
raiz y arco aérticos normales, con imagen de disec-
ciony “flap” de aorta descendente, con cavidades y
fraccion de eyeccidon normales.

Inicia un embarazo inesperado que evoluciona
sin otras patologias, con diametro adrtico sin cam-
bios, manteniéndose terapia con bloqueador beta y
restriccion de actividades. Ingresa al Hospital Clini-
co en semana 32 para manejo y parto programado.

El andlisis multidisciplinario considerd todos los
aspectos del cuidado médico, apoyo psicoldgico,

una eventual emergencia critica, evaluaciéon conti-
nua hasta semana 34 dada la localizacién y diametro
estable de la diseccion e interrupcidon de la gesta-
cion.

La RNM de columna lumbosacra evidenci6 ec-
tasia dural marcada a nivel de raiz S-2 (Figura 2-3)
que se considerd en la estrategia de anestesia es-
pinal del parto (técnica iso e hiperbéarica).

Figura 1. Resonancia nuclear magnética de aorta.
Se observa diseccion adrtica téraco-abdominal (fle-
cha).

Figura 2. Resonancia nuclear magnética de aorta.
Se observa diseccion aodrtica a nivel toracico con
lumen falso (flecha).
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Figura 3. Resonancia nuclear magnética de colum-
na. Se observa ectasia dural a nivel de S2-S3 indi-
cada por flecha.

La evaluacion fetal demostré bienestar, con cre-
cimiento en percentil 20 y ecocardiografia normal.
Se indujo maduracion pulmonar con betametasona
12 mg IM cada 24 horas por dos dosis. Se efectud
cesarea electiva (laparotomia de Pfannenstiel), con
extraccion fetal sin compresion del fondo uterino,
esterilizacion tubaria y postoperatorio inmediato en
Unidad Coronaria por 48 horas. Se obtuvo neonato
femenino, 2020 gramos, Apgar 7-9, sin estigmas de
SM. La evolucion materna fue sin incidentes y el
neonato presentd enterocolitis necrotizante mode-
rada de evolucion favorable.

DISCUSION

La aorta toracica (At) tiene en su trayecto 4 com-
ponentes: raiz adrtica (incluye velos valvulares),
aorta ascendente, arco adrtico y aorta descenden-
te, en los cudles puede ocurrir la diseccion, y segun
su localizacion el prondstico y el tratamiento son di-
ferentes. En la clasificacidon de Stanford, las disec-
ciones Tipo A comprometen la aorta ascendente,
independiente del punto de origen y habitualmente
tienen tratamiento quirdrgico (17,24). En el Tipo B
se incluyen aquellas que no comprometen la aorta
ascendente, habitualmente tienen tratamiento mé-
dico y corresponde al caso presentado (25,26).

Las enfermedades de la At son habitualmente
asintomaticas y se detectan ante la complicacion
catastrofica, pero existen factores de riesgo para
diseccion a considerar en el diagndstico si estan
presentes (17) (Tabla Il1).

Tienen expresion clinica amplia, desde asinto-
matica (6%), escasos signos fisicos, requiriendo
presuncion o sospecha, hasta presentacion abier-
ta con dolor toracico subito e intenso por diseccion
aguda, pudiendo migrar y aliviarse. Su ubicacion
sugiere el sitio inicial de disrupciéon y puede cam-
biar seguin su extension por el compromiso de otras
arterias. En el Tipo A, el dolor toracico anterior es
mas frecuente, pero si la diseccién desciende pue-
de ser abdominal o posterior. En el Tipo B es mas
frecuente el dolor dorso-lumbar pudiendo irradiarse
a abdomen y extremidades inferiores por isquemia
secundaria.

La obstruccién por la diseccion, secundaria al
“flap”, o a trombosis postobstructiva, o a embolismo
de las ramas arteriales desde el verdadero o del
falso lumen, provoca déficit de perfusion de las ra-
mas de At y sintomas originados en la isquemia de
6rganos terminales.

Tabla lll

FACTORES DE RIESGO PARA DISECCION
AORTICA*

a) Factores tensionantes de la pared adrtica
Hipertensién
Cocaina
Trauma
Valsalva
Coartacion
b) Anormalidades capa media por predisposicion
genética
Marfan
Ehlers-Danlos
Aorta bicuspide
Loeys-Dietz
Antecedente familiar de aneurisma aértico
c) Anormalidades capa media por vasculitis inflamatoria
Enfermedad de Takayasu
Enfermedad de Bechcet
Arteritis de células gigantes
d) Otros
Embarazo
Inmunosupresién
Extensién de infecciones

* Circulation 2010;121:266-369.
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El déficit de pulso ocurre en 31% de los casos
(28) y en disecciones Tipo A son frecuentes shock,
dafio neuroldgico, taponamiento cardiaco y mortali-
dad de 41% (24).

Las complicaciones cardiacas resultan por dis-
rupcién de la anatomia normal por la diseccion: re-
gurgitacion adrtica, isquemia e infarto miocardico
(7%), insuficiencia cardiaca (6%), shock cardiogé-
nico, derrame pericardico, taponamiento cardiaco
(8-10%) y sincope (13%) (17).

El tratamiento farmacoldgico consensuado de la
diseccion Tipo B es con antagonistas del receptor
beta adrenérgico que reducen la frecuencia cardia-
ca (menor a 60 latidos por minuto) y la presion arte-
rial (sistdlica de 100 a 120 mm Hg), disminuyendo
la tension hemodinamica sobre la pared aortica y
previniendo cambios patoldgicos (29-31). Cuando
hay contraindicacién, intolerancia o regurgitacion
hay que considerar alternativas. Se ha descrito
mejor efecto protector con inhibidores de la enzima
convertidora del angiotensindgeno y con bloquea-
dores del receptor de angiotensina Il, pero ambos
estan contraindicados durante la gestacion.

El caso presentado corresponde a una disec-
cién Tipo B conocida, de evolucién croénica, ex-
puesta a complicarse por el embarazo, pero con el
tratamiento médico la presion arterial permanecio
estable, no hubo cambios en el diametro de la di-
seccion ni sintomas premonitorios de complicacion.
El parto en semana 34 fue determinado por la situa-
cién de maxima adaptacion hemodinamica a esa
edad y con mayor riesgo inmediato, manejo que
tuvo resultados materno y perinatal satisfactorios.

El tratamiento quirdrgico esta indicado en casos
con aumento de la dilatacién aneurismatica, ruptura
inminente, sindrome de hipoperfusién por oclusién
de ramas y dolor agudo refractario (27,32).

La unica comunicacion de SM y embarazo en
nuestro medio fue una paciente con diseccién agu-
da Tipo A en semana 37 que requirié cesarea de
urgencia y cardiocirugia (protésis en aorta ascen-
dente, plastia mitral) que también obtuvo un resul-
tado perinatal exitoso (33).

CONCLUSION

En pacientes portadoras de sindrome de Mar-
fan es muy importante el consejo preconcepcional
sobre riesgo de diseccidn y riesgo hereditario, el
tratamiento médico multidisciplinario, con uso efec-
tivo de hipotensores, evaluacién con imagenologia
y parto en centro con cirugia cardiaca disminuira
importantemente el riesgo materno-perinatal.
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