OPTIMIZANDO E
DIAGNOSTICO
DE MARFAN.
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Sindrome de Marfan

Fibrilinopatia. Déficit del gen fibrilina ( FBN 1) ( cr. 15 q 21)
Incidencia 1 por cada 5000 - 10000 nacimientos

10000 afectados en Espaia

Afectacion cardiovascular
é musculoesquelética
oftalmoldgica

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid

SERVIC IO OF
CRUGIA CARDICA
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Sindrome de Marfan

La afectacion cardiovascular es la causa mas frecuente de
morbi-mortalidad ( aneurismas o disecciones de aorta )

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid locTuen

SERVIO I OF
CRUGIA CARDMACA
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Sindrome de Marfan

En la infancia la afectacion
mas frecuente es la
vavulopatia mitral

Prondstico letal sin diagndstico y tratamiento adecuado

4

Esperanza de vida 30 -40 afos

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid , |
<O CTUBRE
vtk CARDIC
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Objetivo

Precisar el diagnéstico de Sindrome de Marfan

Analizar la importancia de la ectasia dural lumbosacra en
el diagnéstico de Sindrome de Marfan y su asociacion
con afectacion cardiovascular

Hospirtal Universitario 12 de Octubre. Madrid

YO CTUBRE
SERVIC IO OF
CROGIA CAaRDRRCA
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Materiales y Métodos

2004 Unidad de Sindrome de Marfan

Cardiologia ( Unidad de ecocardiografia)
Cirugia cardiovascular

Oftalmologia

Traumatologia

Medicina Rehabilitadora

Genética

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid

151 pacientes

814 consultas

404 pruebas
diagnosticas
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Materiales y Métodos

Madrid Resto Espana

Hospital Universitario 12 de octubre. Madrid

SERVID O O
CRUGIA CARDIACA
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Materiales y Métodos
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Sélo en 3/151 pacientes
se habia estudiado la
columna lumbar

Hospital Universitario 12 de octubre. Madrid

SERVIC IO OF
CIRUGIA CARDRCA
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Situacion en la 1?2 consulta

Dilatacion de raiz ( n=45 )

31% 11%

23 %

sin betabloqueo

Ao. no estudiada TACy/ 0 RMN :
tratamiento

Hospital Universitario 12 de octubre. Madrid : —
<O CTUBRE
vtk CARDIC
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'#+ 11| Pruebas diagnésticas realizadas en
" nuestra Unidad

: L

ecocardio TAC/RMN otras

Hospital Universitario 12 de octubre. Madrid
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Consultas

, 814 consultas
Clinica Eco Oftal. Cardiaca Rehab Trauma
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Hospital Universitario 12 de octubre. Madrid
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Diagnostico

Criterios diagnodsticos ( Gante 1996)

Mayores

{

Musculoesqueléticos
Cardiovasculares
Oftalmologicos
Genéticos

Ectasia dural

Afectacion

{

Musculoesquelética
Cardiovascular

Oftalmoldgica

Pulmonar

Piel y tegumentos

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid

SERVIC I OF
CRUGIA CARDRRCA
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Diagnostico

Caso nuevo Diagnostico familiar
Dos criterios mayores mads Un criterio mayor mads
afectacion de un tercer afectacion de un tercer
sistema sistema

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid
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Descartar ectasia dural ( n= 33 )
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Ectasia dural

Adelgazamiento y ensanchamiento del saco dural o raices
nerviosas por debajo de L 5

Prevalencia en Marfan 65 -92 %

Sensibilidad y especificidad > 90%

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid

3710

SERNVIC IO OF
CRUGIA CARDICA
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Ectasia dural

Ectasia dural. Criterios ( Ahn et al. Genet Med 2000; 2: 173 -179 )

Longitud sagital del saco dural por debajo de S1 > L4

o presencia de meningocele anterior

Raiz nerviosaen L5 > 6,5 mm

Scalloping en S1 > 3,5 mm

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid

SERVIO I O F

SERVIC IO OF
CRUGIA CARDRRCA
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Diagnostico

n = 151

ﬁ

gante + gante - estudio falso +

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid , |
<O CTUBRE
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Diagnéstico

151 pacientes

28 falsos positivos

67 Marfan

25 Cirugia 15 seguimiento eco
( ao dilatada)

20 David 4 mitral 1 Tx
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Resultados

33 RMN lumbar

15 ectasia dural 18 Sin hallazgos

15 Gante + 8 Gante - 10 falsos positivos
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Resultados

15 Gante
negativo

RMN lumbar

52 Gante +
67 gante +

e

15 ectasian.?

&
<‘

‘O CTUBRE
SERVIC IO OF
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Resultados
Grupo Marfan ( 67 pacientes )

47%

41%
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Resultados

Grupo Marfan (n = 67)

@ @

Ectasia (n = 16 ) Ectasia ?( n = 51 )
80% Ar_neur'isma 49%
raiz

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid
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Conclusiones

La RMN fue determinante para diagnosticar Sindrome
de MArfan en el 22% de los pacientes

El diagnostico del Sindrome de Marfan es complejo,
requiriendo la participacion de mdltiples especialistas

El diagnostico del Sindrome de Marfan tiene importantes
implicaciones psicoldgicas, sociales y terapetticas

Es fundamental precisar el diagndstico de acuerdo a los criterios
actuales

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid @
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Conclusiones

En todos los pacientes con sospecha de
Sindrome de Marfan que no reunan los
criterios diagnosticos, se debe descartar
ectasia dural

Dado el alto coste y la baja disponibilidad de
los estudios moleculares del gen FBN 1 se
debe de reservar para casos seleccionados en
pacientes jovenes

Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid


http://www.emedicine.com/cgi-bin/foxweb.exe/makezoom@/em/makezoom?picture=\websites\emedicine\ped\images\Large\1381MF-Dura.jpg&template=izoom2
http://www.emedicine.com/cgi-bin/foxweb.exe/makezoom@/em/makezoom?picture=\websites\emedicine\ped\images\Large\1381MF-Dura.jpg&template=izoom2
http://www.ornl.gov/sci/techresources/Human_Genome/graphics/slides/3dprotjpg.shtml

