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ENFERMEDADES RARAS SÍNDROME DE MARFAN

❚ Laura D. Ródenas

A simple vista destacan por
su tamaño descompensado.
Se dice del famoso faraón
egipcio Akenatón, que apa-
rece en las representaciones
de la época de forma exage-
rada, que tenía aspecto mar-
fánico. Y es que, normal-
mente, los afectados por el
síndrome 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 torá-
cicas. "Pero lo más preocu-
pante es la afectación del co-
razón y las arterias, siendo
la complicación más grave
la disección de la aorta.
Cuando esto sucede la espe-
ranza de vida puede verse
reducida por debajo de los
40 años". Estas son las pala-
bras con las que Alberto For-
teza, perteneciente al Servi-
cio de Cirugía Cardiaca del
Hospital 12 de Octubre, de
Madrid, describe las princi-
pales manifestaciones clíni-
cas de una enfermedad que
se asocia con un defecto en
la síntesis de la fibrina.

"El SM es un trastorno
del tejido conectivo causado
por una mutación en el gen
que codifica esta proteína
(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 específica de esta en-
fermedad en nuestro país.

Un problema con este gen
lleva a cambios en los teji-
dos elásticos, 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 así como la inu-
sual longitud y delgadez de

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

Complicaciones
El tejido conectivo se expan-
de a lo largo de todo el orga-
nismo, por lo que las mani-
festaciones pueden ser va-
riadas. Sin embargo, entre
los órganos o sistemas que
pueden quedar más com-
prometidos están los ele-
mentos de sostén del ojo y la
aorta (puntos donde la fibri-
lina debería ser especial-
mente abundante), ocasio-

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

Llama la atención su cara,
alargada y estrecha, y una
mandíbula pequeña y baja
en la se apiñan 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 araña,
una malformación ósea lla-
mada aracnodactilia. Del
mismo modo, a menudo la
hipotonía los hace reposar
como si fueran muñecos de
trapo, descansando con los
codos y las rodillas extendi-

nando problemas oftalmoló-
gicos y 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 visión. Es
posible, asimismo, que haya
iridonesis (temblores del
iris) o una luxación del cris-
talino acompañada de mio-
pía que puede derivar en ce-
guera total.

Por otra parte, "por la ano-
malía en el colágeno, las ar-
terias se dilatan y provocan
aneurismas, que pueden di-
secarse o romperse y provo-
car el fallecimiento de for-
ma súbita", explica Forteza.
De hecho, sin un tratamien-
to adecuado, ésta es la causa
más frecuente de la reduc-
ción de la esperanza y la ca-
lidad de vida.

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

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

Hoy día se sabe que en es-
tos pacientes, cuando el diá-
metro de su aorta alcanza
un tamaño 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 ecocardiográfico e
indicar de forma precoz una
intervención quirúrgica que
consiste, básicamente, en
remplazar la aorta enferma
por un injerto artificial que
supla sus funciones", pun-
tualiza Forteza.

En este sentido, la cirugía
es una alternativa pero no es
la única existente. El trata-
miento contempla también
la opción de proteger la aor-
ta a través de betabloquean-
tes, así como el desarrollo de
la prevención genética acu-
diendo el que lo desee al
diagnóstico preimplantacio-
nal y, en concreto, "a la fe-
cundación in vitro, que ya
permite implantar embrio-
nes libres de la enfermedad".

Cuerpos rotos por la falta de fibrilina

Alberto Forteza es el coordinador de la Unidad de Marfan del Hospital 12 de Octubre, de Madrid.

Con la aracnodactilia los dedos son largos, curvados y delgados.

PATOGENIA
El SM se hereda de
forma autosómica
dominante, aunque
hasta un 25 por
ciento de los casos
no presentan
antecedentes. Existe
además 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 mutación es
diferente en cada
familia y no todas
las personas
experimentan los
mismos síntomas.
La incidencia, por su
parte, es de 1 por
cada 5.000–10.000
nacimientos, de
forma que en
España habría unos
15.000 afectados, lo
que la convierte en
la enfermedad rara
más frecuente.

CENTRO DE
REFERENCIA
Debido a la
diversidad de
anomalías posible, el
SM requiere de un
seguimiento
multidisclipinar, un
enfoque que ha
tenido éxito en
Europa y Estados
Unidos. En España la
iniciativa la tomó el
Hospital 12 de
Octubre, de Madrid,
al crear el primer
grupo de trabajo
para el síndrome,
que se integra en el
Servicio de Cirugía
Cardiovascular con
la participación de
las áreas de
Cardiología,
Oftalmología,
Traumatología,
Medicina
Rehabilitadora y
Genética. El Hospital
Valle de Hebrón, de
Barcelona, ha
seguido la estela
con su propia unidad
funcional.

A menudo la hipotonía
los hace reposar como
si fueran muñecos de

trapo, descansando con
los codos y las rodillas
extendidas de forma

suelta

Por la anomalía en el
colágeno, las arterias
se dilatan y provocan

aneurismas, que
pueden disecarse o

romperse y provocar
la muerte súbita


