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Cuerpos rotos por la falta de fib

1 Laura D. Rddenas
A simple vista destacan por
su tamario descompensado.
Se dice del famoso faraén
egipcio Akenatén, que apa-
rece en las representaciones
de la época de forma exage-
rada, que tenia aspecto mar-
fanico. Y es que, normal-
mente, los afectados por el
sindrome de Marfan (SM)
son personas muy altas, que
pueden sobrepasar los dos
metros, y con los miembros
desproporcionadamente lar-
gos con respecto al tronco.
Tienden a presentar luxa-
ciones articulares, escoliosis
y graves deformidades tord-
cicas. "Pero lo mas preocu-
pante es la afectacién del co-
razén y las arterias, siendo
la complicacién més grave
la diseccién de la aorta.
Cuando esto sucede la espe-
ranza de vida puede verse
reducida por debajo de los
40 afios" Estas son las pala-
bras con las que Alberto For-
teza, perteneciente al Servi-
cio de Cirugia Cardiaca del
Hospital 12 de Octubre, de
Madrid, describe las princi-
pales manifestaciones clini-
cas de una enfermedad que
se asocia con un defecto en
la sintesis de la fibrina.

"El SM es un trastorno
del tejido conectivo causado
por una mutacién en el gen
que codifica esta proteina
(gen FBN1), aunque recien-
temente se han descubierto
otros genes implicados en la
enfermedad (gen TGFB)',
explica el que es también
coordinador de la primera
unidad especifica de esta en-
fermedad en nuestro pais.

Un problema con este gen
lleva a cambios en los teji-
dos elasticos, particular-
mente en la aorta, el ojo y la
piel, al tiempo que trae con-
sigo un crecimiento exage-
rado de los huesos largos del
cuerpo, provocando la esta-
tura elevada asi como la inu-
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Con la aracnodactilia los dedos son largos, curvados y delgados.

los miembros que se observa
en los afectados por este sin-
drome.

Llama la atencién su cara,
alargada y estrecha, y una
mandibula pequena y baja
en la se apifian los dientes.
Cuando estas personas esti-
ran sus brazos, éstos suelen
colgar y los dedos de sus ex-
tremidades pueden ser finos
y con forma curva, semejan-
do las patas de una arafia,
una malformacién ésea lla-
mada aracnodactilia. Del
mismo modo, a menudo la
hipotonia los hace reposar
como si fueran mufiecos de
trapo, descansando con los
codos y las rodillas extendi-

das de forma suelta. "En ge-
neral -agrega Forteza al res-
pecto- su laxitud ligamento-
sa los hace propensos a su-
frir problemas traumatolégi-

COs.

Complicaciones

El tejido conectivo se expan-
de alo largo de todo el orga-
nismo, por lo que las mani-
festaciones pueden ser va-
riadas. Sin embargo, entre
los érganos o sistemas que
pueden quedar mds com-
prometidos estan los ele-
mentos de sostén del ojo y la
aorta (puntos donde la fibri-
lina deberia ser especial-
mente abundante), ocasio-
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nando problemas oftalmolé-
gicosy circulatorios.

Por lo que se refiere a las
alteraciones oculares, el de-
bilitamiento o la ruptura del
tejido conectivo puede oca-
sionar un desprendimiento
de retina con graves conse-
cuencias para la visién. Es
posible, asimismo, que haya
iridonesis (temblores del
iris) o una luxacién del cris-
talino acompaifiada de mio-
pia que puede derivar en ce-
guera total.

Por otra parte, "por la ano-
malfa en el coldgeno, las ar-
terias se dilatan y provocan
aneurismas, que pueden di-
secarse 0 romperse y provo-
car el fallecimiento de for-
ma subita’, explica Forteza.
De hecho, sin un tratamien-
to adecuado, ésta es la causa
mas frecuente de la reduc-
ci6én de la esperanza y la ca-
lidad de vida.

Es mds, "entre los depor-
tistas (principalmente entre
jugadores de baloncesto, da-
das sus particulares condi-
ciones fisicas) constituye la
principal causa de muerte
subita", contintia. La debili-
dad en las paredes de sus ar-

rilina

A menudo la hipotonia
los hace reposar como
si fueran mufiecos de
trapo, descansando con
los codos y las rodillas
extendidas de forma
suelta

Por la anomalia en el
colageno, las arterias
se dilatan y provocan
aneurismas, que
pueden disecarse o
romperse y provocar
la muerte sUbita

terias hace que, ante un au-
mento brusco de la presiéon
intratordcica, la aorta se
rompa produciendo el falle-
cimiento en el acto.

Hoy dia se sabe que en es-
tos pacientes, cuando el dié-
metro de su aorta alcanza
un tamafio cercano a los 50
mm, el riesgo de que se
rompa o se diseque es muy
alto. "Para evitarlo es funda-
mental realizar un segui-
miento ecocardiogréfico e
indicar de forma precoz una
intervencién quirtirgica que
consiste, badsicamente, en
remplazar la aorta enferma
por un injerto artificial que
supla sus funciones', pun-
tualiza Forteza.

En este sentido, la cirugfa
es una alternativa pero no es
la tinica existente. El trata-
miento contempla también
la opcién de proteger la aor-
ta a través de betabloquean-
tes, asi como el desarrollo de
la prevencién genética acu-
diendo el que lo desee al
diagnéstico preimplantacio-
nal y, en concreto, "a la fe-
cundacién in vitro, que ya
permite implantar embrio-
nes libres de la enfermedad"

PATOGENIA

El SM se hereda de
forma autosémica
dominante, aunque
hasta un 25 por
ciento de los casos
no presentan
antecedentes. Existe
ademas la
heterogeneidad
alélica. Y es que a
pesar de que todos
los pacientes sufren
un defecto en el
mismo gen (el FBN1
del cromosoma 15),
la mutacion es
diferente en cada
familia y no todas
las personas
experimentan los
mismos sintomas.
La incidencia, por su
parte, es de 1 por
cada 5.000-10.000
nacimientos, de
forma que en
Espafia habria unos
15.000 afectados, lo
gue la convierte en
la enfermedad rara
mas frecuente.

CENTRO DE
REFERENCIA
Debido a la
diversidad de
anomalias posible, el
SM requiere de un
seguimiento
multidisclipinar, un
enfoque que ha
tenido éxito en
Europa y Estados
Unidos. En Espafia la
iniciativa la tomo el
Hospital 12 de
Octubre, de Madrid,
al crear el primer
grupo de trabajo
para el sindrome,
que se integra en el
Servicio de Cirugia
Cardiovascular con
la participacion de
las dreas de
Cardiologia,
Oftalmologia,
Traumatologia,
Medicina
Rehabilitadora y
Genética. El Hospital
Valle de Hebrén, de
Barcelona, ha
sequido la estela
con su propia unidad
funcional.
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Contamos con una extensa gama de productos:

e Factores de la coagulacion para deficiencias congénitas: VIII, IX, XlIl'y von Willebrand.

e Complejo de protrombina humana, Fibrinégeno humano e Inhibidor de C1 esterasa
para cuidados intensivos.

¢ Inmunoglobulinas humanas para la inmunodeficiencia primaria y otras enfermedades
de origen autoinmune.
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