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Resumen

Se realiza un estudio retrospectivo descriptivo de 79 pacientes estudiados con el diagndstico de Sindrome de
Marfan en los Ultimos diez afos, en las consultas del Departamento Provincial de Genética y del Hospital Pediatrico
Docente "Eliseo Noel Camaano", de Matanzas. Se determina que los trastornos musculoesqueléticos mas
frecuentemente hallados fueron: la talla alta con desproporcion del segmento inferior, la aracnodactilia y la escoliosis,
asociados a hallazgos radiolégicos como el adelgazamiento de la cortical de los huesos largos, el aumento del indice
metacarpiano y la escoliosis. Se encontré un elevado nimero de pacientes, 41 en total (51,6 %), vinculados a
actividades de sobrecarga fisica inadecuadas para su enfermedad.

DeCS: SINDROME DE MARFAN/diagnéstico; SINDROME DE MARFAN/genética; SINDROME DE MARFAN/
radiografia; ANOMALIAS MUSCULOESQUELETICAS; NINO.

La primera referencia en la literatura médica del
Sindrome de Marfan se remonta a 1896 cuando
Antoine Marfan reporté en el boletin de la Sociedad
Médica de Paris una nifa de 5 anos con
aracnodactila, pero no fue hasta 50 afios mas tarde
que se describié completamente este sindrome.’

Esta entidad es un trastorno hereditario del tejido
conectivo relativamente frecuente, transmitido de
forma autosémica dominante? debido a cambios
estructurales o cuantitativos de la proteina fibrilina
en el tejido conectivo.

Se caracteriza fundamentalmente por
alteraciones musculoesqueléticas, oculares y
cardiovasculares. El diagnostico suele establecerse
desde el punto de vista clinico; los estudios
radiologicos son de utilidad.®® Las alteraciones
musculoesqueléticas son el pilar fundamental para
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el diagnéstico y constituyen los signos clinicos que
les dan la tipica apariencia a los enfermos.® Las
alteraciones oculares' y cardiovasculares varian en
su frecuencia y orden de aparicidn, estas Ultimas
determinan mal prondstico de la enfermedad por el
desarrollo de aneurismas disecantes de la aorta.?®

Los objetivos de este trabajo estuvieron enca-
minados a determinar los trastornos musculoes-
queléticos y radiolégicos mas frecuentes en nuestros
pacientes, ya que a través de ellos se logra hacer el
diagndstico de certeza de la enfermedad, asi como,
determinar el nimero de pacientes vinculados a
actividades de sobrecarga fisica por las reper-
cusiones que esto tiene sobre sus vidas.

Por el compromiso cardiovascular de estos
enfermos, segun la literatura consultada'® debe existir
una guia que dispongayy limite las actividades fisicas
y los ejercicios que deben realizar, como la
recientemente presentada por la Universidad de
Washington,'® debido a que las complicaciones
cardiovasculares de la enfermedad son precipitadas
por estas tareas.



Métodos

Se realiz6 un estudio retrospectivo descriptivo
de la totalidad de los pacientes con el diagnéstico
de sindrome de Marfan de las consultas del
Departamento Provincial de Genética Clinica y del
Hospital Pediatrico Docente "Eliseo Noel Camaano"
de Matanzas, en el periodo comprendido entre enero
de 1989 y el mismo mes de 1999; ocasién en que
se recopilaron los datos de las historias clinicas y
de las entrevistas con los pacientes y familiares.

Se evaluaron 79 pacientes, a los que se les
determinaron las alteraciones musculoesqueléticas
y la presencia de alteraciones cardiovasculares y
oculares. En todos los casos se realizaron exdmenes
radiologicos los que fueron estudiados minuciosamente
y ampliados en algunos casos. De igual forma se
precisaron las actividades de sobrecarga fisica que
pudieran estar realizando.

Para cada grupo de variables estudiadas, se
presentaron las frecuencias relativas de las mismas
en por cientos los cuales se muestran en tablas.

Resultados

En nuestra casuistica se analizaron un total de
79 pacientes con el diagndstico de sindrome de
Marfan, en la totalidad se presentaron las alteraciones
musculoesqueléticas (tabla 1).

TABLA 1. Manifestaciones clinicas

Manifestaciones No. %

Alteraciones musculoesqueléticas 79 100,0
Alteraciones cardiovasculares 65 82,2
Alteraciones oculares 22 27,8

Las alteraciones cardiovasculares estuvieron en
65 pacientes (82,2 %) y sblo 22 (27,8 %) presentaron
alteraciones oculares, por lo cual se sefiala que no
todos mostraron la triada clinica que caracteriza la
enfermedad.

Al analizar las alteraciones musculoesqueléticas
halladas en nuestros pacientes (tabla 2) se observa
predominantemente la talla alta con desproporcion
del segmento inferior en la totalidad de los casos
estudiados, 79 (100 %), seguido de la aracnodactilia
en 75 (94,9 %) y la escoliosis en 71 (89,8 %).
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TABLA 2. Alteraciones musculoesqueléticas

Afecciones musculoesqueléticas No. %

Talla alta con desproporciéon del segmento

inferior en relacion con el superior 79 100
Aracnodactilia 75 94,9
Escoliosis 71 89,8
Pies planos 68 86,0
Diferencia entre brazada y talla 66 83,5
Pectur carinatum 56 70,8
Vifosis 43 54,4
Hiperlaxitud articular (luxaciones

y subluxaciones, genu recurvatum) 41 51,8
Signo del pulgar de Steimberg 38 48,1
Hipotonia 11 13,9
Pectus excavatum 23 29,1
Camptodactilia 5 6,3
Artrogriposis 1 1,2

También son frecuentes los pies planos, 68
pacientes (86 %), la diferencia entre brazada y talla,
66 (83,5 %) y el Pectus carinatus, 56 (70,8 %).

Las alteraciones radioldgicas mas importantes
para contribuir al diagnéstico se muestran enlatabla 3,
son las mas frecuentes: adelgazamiento de la cortical
de los huesos largos, en 76 pacientes (96,2 %), el
aumento del indice metacarpiano, en 75 (94,9 %) y
la escoliosis en 71 (89,8 %). Otros trastornos radio-
l6gicos fueron hallados de modo no significativo,
como se puede apreciar.

TABLA 3. Signos radiolégicos 6seos

Signos radioldgicos No. %

Adelgazamiento de la cortical

de huesos largos 76 96,2
Aumento del indice metacarpiano 75 94,9
Escoliosis 71 89,8
Cifosis 43 54,4
Aumento de la altura de cuerpos

vertebrales lumbares 39 49,3
Aumento de la longitud

de pediculos vertebrales 39 49,3
Aumento de la concavidad de la cara

posterior de las vértebras lumbares 30 37,9
Irregularidad de la superficie

de oposicién de cuerpos vertebrales 15 18,9
Espina bifida 9 11,3
Hipoplasia de huesos iliacos 7 8,8
Retardo del cierre epifisario 5 6,3
Fusién de cuerpos vertebrales 5 6,3

En la tabla 4 se expone la vinculacién de los
pacientes a actividades de sobrecarga fisica en el
momento del diagndstico. De ellos 15 se encon-
traban en escuelas deportivas (18,9 %), 11 (13,9 %)
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realizaban actividades agricolas; 9 pacientes
(11,3 %) se hallaban en las FAR, SMG o EJT y 6
(7,5 %) en la construccién; un total de 41 pacientes
eran portadores del sindrome de Marfan (51,6 %).

TABLA 4. Pacientes vinculados a actividades de
sobrecarga fisica

Tipo de actividad No. %
Escuelas deportivas 15 18,9
Actividades agricolas 11 13,9
FAR, SMG, EJT 9 11,3
Construccion 6 7,5
Total 41 51,6
Discusion

Los trastornos musculoesqueléticos son los mas
importantes para el diagnéstico de la enfermedad y
se encuentran con mayor frecuencia la presencia
de talla alta con desproporcién corporal a expensas
del segmento inferior, escoliosis y aracnodactilia,
unidos a los signos radiolégicos que caracterizan
las principales manifestaciones éseas.'’

Estos aspectos se deben tener en cuenta a la
hora de realizar el diagnéstico, se precisa que las
manifestaciones clinicas de este sindrome son muy
variadas por su heterogeneidad genética y las
alteraciones de las proporciones corporales, lo que
hace sospechar la existencia de la enfermedad aun
en ausencia de cardiopatia, o de manifestaciones
oculares.'2 Algunos autores como Chevaliery otros'
proponen la valoracién de estos enfermos por un
equipo multidisciplinario que permita realizar un
certero diagnostico de manera que diferencie esta
entidad de otros habitos marfanoides y proporcione
un seguimiento riguroso que ayude a prevenir las
complicaciones.

Las personas con sindrome de Marfan son
frecuentemente altas y agiles y este fenotipo
adecuado para la practica de deportes y otras
actividades de sobrecarga fisica, los vincula con
frecuencia a tareas que aumentan su riesgo de
diseccion adrtica y muerte subita. Acorde con lo
planteado en la Introduccién y segln lo recogido
en la literatura médica internacional y los resultados
de nuestro estudio, senalamos la importancia de
realizar un diagndstico temprano y una orientacién
adecuada de los enfermos sobre el régimen de

actividades que pueden llevar a cabo para lograr
una mayor calidad y expectativa de vida.

Summary

A retrospective descriptive study of 79 patients with the
diagnosis of Marfan’s Syndrome that received attention at the
physicians’ offices of the Provincial Department of Genetics
and of “Eliseo Noel Camaano” Provincial Teaching Hospital
during the last 10 years was conducted. It was determined that
the most frequently found musculoskeletal disorders were: tall
stature with disproportion of the inferior segment,
arachnodactyly and scoliosis associated with radiological
findings, such as thinness of the cortical substance of the long
bones, increase of the metacarpial index and scoliosis. It was
observed that a high number of patients, 41 in all (51.6 %),
were linked to physical overload activities that were not suitable
for their disease.

Subject headings: MARFAN SYNDROME/diagnosis; MARFAN
SYNDROME/genetics; MARFAN SYNDROME/radiography;
MUSCULOSKELETAL ABNORMALITIES; CHILD.

Résumé

Dans la derniere décennie, une étude rétrospective descriptive
de 79 patients suivis pour syndrome de Marfan au Département
de génétique et a 'Hopital pédiatrique universitaire " Eliseo Noel
Camano " de Matanzas, a été réalisée. Les troubles musculo-
squelettiques les plus fréquemment rencontrés ont été : taille
démesurément grande du segment inférieur, arachnodactylie
et scoliose, associées a des découvertes radiologiques tels
que I'amincissement du cortex des os longs, 'augmentation de
I'indice métacarpien et la scoliose. On a rencontré un nombre
élevé de patients, 41 au total (51,6%), associés a des activités
de surcharge physique inadéquates pour leur maladie.

Mots clés: SYNDROME DE MARFAN/diagnostic; SYNDROME
DE MARFAN/génétique; SYNDROME DE MARFAN/cliché;
ANOMALIES MUSCULO-SQUELETTIQUES; ENFANT.
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