GENETICA LA EXPECTATIVA DE VIDA SIN CONTROL ES DE UNOS 30 ANOS, FRENTE A LOS 60-70 CON CORRECTC ABORDAJE

El manejo multidisciplinar aumenta la
supervivencia en sindrome de Marfan

- Las complicaciones cardiacas son las de mas graves con

cuenci

tologia hereditaria del tejido conectiveo. Se estima

§ Raquel Serrano

El abordaje conjunto y mul-
tidisciplinar del sindrome
de Marfan es decisivo para
ofrecer un tratamiento inte-
gral al paciente y, funda-
mentalmente, para elevar la
supervivencia de una de sus
mias graves complicaciones:
la patologia aértica. El desa-
rrollo de la enfermedad es
variable pero evolutiva. Tra-
dicionalmente, la causa mas
comin de muerte de los pa-
cientes es la alteracion vas-
cular traducida en muerte
siibita por disecciones o ro-
turas de la aorta. Las tltimas
estadisticas indican que mads
del 40 por ciento de los pa-
cientes con sindrome de
Marfan presentan patologia
cardiaca.

Evitar la diversificacién

"Este abordaje multiple ha
aumentado la supervivencia
de los pacientes, fundamen-
talmente la derivada de las
alteraciones cardiovascula-
res. Los altimos datos ponen
de manifiesto que sin trata-
miento y seguimiento ade-
cuado la esperanza de vida
de los afectados por Marfan
es de unos 30 afios, frente a
6o-70 afios si el abordaje es
correcte. De hecho, concen-
trar la patologia adrtica en
un grupo conduce a que los
resultados quirirgicos se
mejoren, ya que el sindrome
puede conllevar una elevada
mortalidad si su manejo se

s para los pacientes con sindrome de Marfan, una pa-
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Violeta Sanchez, Teresa Gracia y Alberto Forteza, del Hospital Doce de Octubre, de Madrid.

diversifica en exceso’, ha in-
dicado ha DM Alberto For-
teza, del Servicio de Cirugia
Cardiaca del Hospital Doce
de Octubre, de Madrid,
quien junto a Violeta San-
chez, del Servicio de Car-
diologia, y Teresa Gracia, de
Oftalmologia, también del
citado hospital, forman par-
te de la Unidad Multidisci-
plinar para Sindrome de
Marfan, referente asisten-
cial para Madrid y una de
las primeras en Espafia de
estas caracteristicas.

La creacion de esta Uni-
dad, ideada por Juan José
Rufilanchas, jefe del Servi-
cio de Cirugia Cardiaca del
Doce de Octubre, responde
a la necesidad de tratar y
controlar a los afectados en
el seno del area cardiovascu-
lar con la participacion de
los profesionales de los ser-
vicios de Oftalmologia, Ci-
rugia Ortopédica y Trauma-
tn]og‘in. Geneética y Rehabili-
tacion. "La idea es evitar la
dispersién de los enfermos
por diversos centros y sien-

do valorados por distintos
especialistas sin un deno-
minador comin’, ha sefiala-
do Forteza, encargado de
coordinar la citada unidad.

Patologia ocular

A pesar de que la patologia
cardiaca es la mas grave,
desde el punto de vista de la
mortalidad, los trastornos
oftalmolégicos pueden
mermar severamente la ca-
lidad de wvida del so por
ciento de los pacientes. Se-
gun Teresa Gracia, en el
sindrome de Marfan suele
aparecer miopia, subluxa-
cién del cristaline y des-
prendimiento de retina en
mayor proporcién que la
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se- fermos sin control adecuado sélo viven unos 30 anos, frente
a los 60-70 gue pueden alcanzar los gue se benefician de la
ia de unidades multidisciplinares.

poblacién general. "Poten-
cialmente esta patologia po-
dria entrafiar consecuen-
cias muy graves, pero ac-
tualmente dispone de trata-
miento efectivo y de con-
troles muy exhaustivos”

Valoracién conjunta

Para Forteza, uno de los as-
pectos mas destacados para
el manejo del Marfan y ob-
jetive prioritario de esta
unidad es "precisar el diag-
nostico, ya que existen mu-
chos falsos positivos que,
por tanto, son catalogados
de Marfan, lo que repercute
en el paciente y en el siste-
ma sanitario”. Este punto
también influye en el con-
sejo genético, ya que las po-
sibilidades de transmitir la
enfermedad a la descenden-
cia son de un 5o por ciento
si uno de los padres padece
el sindrome. "De ahi la im-
portancia de precisar el
diagnéstico mediante prue-
bas moleculares muy espe-
cificas".

Para Violeta Sanchez, la
comunicacion directa v la
accién conjunta entre los
profesionales es decisiva.
"Las primeras valoraciones
y los exdmenes diagnasticos
se llevan a cabo en el mis-
mo dia que acude a la con-
sulta, asi como la cronolo-
gia de seguimiento y la ne-
cesidad o no de interven-
cién quirirgica. Asi, las de-
cisiones son inmediatas, se
adoptan conjuntamente y
se adaptan a las necesidades
de cada paciente, segin los
protocolos de seguimiento
establecidos”.




