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Editorial

Sindrome de Marfan. Novedades en su diagnédstico y man

Marfan syndrome. Advances in diagnosis and management

En los ultimos anos, el mayor conocimiento de la enferme-
dad, los importantes avances en los métodos diagndsticos,
asi como en el tratamiento quirturgico de la afectacién vas-
cular, han dado lugar a cambios significativos en el abordaje
de pacientes con sindrome de Marfan. A pesar de ello, esta
entidad continua estando asociada a una alta mortalidad.
La reduccién de muertes causadas por las complicaciones
cardiovasculares en este sindrome requiere una mejora en
la identificacién precoz de los pacientes y una adecuada
estratificacién de riesgo que permita aplicar un tratamiento
correcto.

En este numero de Cardiocore, se incluyen varias secciones
que tratan de abarcar los principales aspectos relacionados
con el sindrome de Marfan, en un intento de cumplir uno
de los objetivos de la revista, como es la formacién médica
continuada.

La evaluacién diagnéstica del sindrome de Marfan es
inevitablemente compleja debido a la alta variabilidad de pre-
sentacién de los individuos afectos, la dependencia de la edad
en muchas de las manifestaciones, ausencia de gold standards,
y el amplio diagnéstico diferencial.

Se incluye una seccién inicial'! que analiza la actua-
lizacién de los nuevos criterios diagnésticos propuestos
recientemente?. En ésta, se le da mayor valor a dos hallaz-
gos cardinales, aneurisma/disecciéon de la raiz aértica y la
ectopia lentis, siendo suficiente la combinacién de ambas
para establecer el diagnéstico, perdiendo importancia en la
evaluacién diagnéstica manifestaciones menos especificas.
Por otra parte, al estudio genético molecular de FBN; y otros
genes relevantes (por €j., TGFBR; y ») se le asigna un papel més
prominente. En este apartado, se identifican unos perfiles
diagnésticos, en base a criterios concretos, realizindose
una serie de consideraciones especificas en relacién con
érganos y sistemas. Por ultimo, se recalca la existencia de
varias entidades en las que se reconocen manifestaciones
clinicas que se superponen con el sindrome de Marfan en los
sistemas cardiovascular, ocular y esquelético. Esto incluye
entidades con aneurisma aértico (sindrome de Loeys-Dietz(SLD),
vdlvula aértica bictispide, aneurisma adrtico tordcico familiar,
Ehler-Danlos vascular, sindrome de tortuosidad arterial), ectopia
lentis (sindrome de ectopia lentis, sindrome de Weil-Marchesani,

homocistinuria y sindrome de Stickler) o manifes
sistémicas del sindrome de Marfan (sindrome S}
Goldberg, aracnodactilia contractural congénita o sin
Beals, SLD, fenotipo MASS y sindrome de prolapso d
mitral).

En una segunda siguiente seccién, los doctores M
y R. Aguilar Torres? exponen, incluyendo casos prac
recomendaciones practicas, extraidas de guias rel
manejo de las manifestaciones cardiovasculares e
drome de Marfan. Se aborda, con un especial y
enfoque didactico, desde el diagndstico hasta el tra
y seguimiento, basados en informacién obtenida de
de seguimiento, ensayos aleatorizados y modelos ex]
tales.

Nadie duda que la cirugia profilactica de la rai
mediante la técnica de Bentall y de Bono modifique I
natural de los pacientes con sindrome de Marfan. Sin
los avances en la reparacién valvular adrtica, con el
llo de nuevas técnicas que preservan la valvula adrtic
han supuesto un gran avance en la reduccién de m
a largo plazo de estos pacientes. Porras et al* desc
este numero las diferentes cirugias reparadoras de u
grafica y completa, con resultados excelentes a cort
plazo, habiéndose convertido en los Gltimos anos en
“patrén oro” o tratamiento de eleccién para los pacie
sindrome de Marfan, fundamentalmente en centros
adquirido suficiente experiencia.

En una cuarta seccién, del grupo del Instituto de
gacién Biomédica de A Coruna, el doctor Lorenzo M
et al®, exponen brillantemente el papel de la genét
sindrome de Marfan, realizando no solo una descri
los genes relacionados con el sindrome, sino que ex
una forma comprensible y completa los métodos de
los tipos de mutaciones y los criterios para esta
patogenicidad de las mismas. Ademas, explican de u
clara y didactica la importancia de la correlacién ¢
fenotipo y, finalmente, establecen una serie de indi
para el estudio genético.

En la dltima seccién, y no por ello menos impor
realiza una muy interesante revisién de los aneuris
ticos hereditarios, dada la importancia de su cono
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en el diagnéstico diferencial con el sindrome de Marfan. 3. Yoles MT, Aguilar Torres R. Manejo de la afectacién
En este diagnéstico diferencial, la doctora E. Fortuny, et al®, cardiovascular en el sindrome de Marfan. Cardiocore.

2011;46:89-96.

4. Porras Martin C, Matar6 Lépez MJ, Sdnchez Espin G. Ci
profilactica de la aorta y tratamiento del prolapso de 1z
mitral en el sindrome de Marfan. Cardiocore. 2011;46:°

repasan detalladamente las distintas entidades que cursan
con aneurisma de aorta tordcica familiar, sindrémicos y no
sindrémicos, incluyendo informacién de gran importancia en

el diagnéstico y tratamiento de las mismas. 5. Barriales-Villa R, Garcia DA, Monserrat L. Genética del
En la actualidad son escasos los centros que disponen sindrome de Marfan. Cardiocore. 2011;46:101-4.

de Unidades de Cardiopatias Familiares o especificamente 6. Fortuny E, Caniadas V, Vilacosta I. Aneurisma aértico e

de Marfan. El hecho de que se trate de una enfermedad sindromes hereditarios Diagndstico diferencial con el

poco frecuente, asi como su expresién clinica se extienda sindrome de Marfan. Cardiocore. 2011;46:105-8.

en distintos érganos y sistemas, en ocasiones de complejo
diagnéstico y manejo, y que requiere una atencién multidis-
ciplinar, justifica la existencia de Unidades especificas para
la atencién de estos pacientes, como las hace afios implanta-
das en el Hospital Doce de Octubre de Madrid (http://www.
cirugiacardiaca.org/) y Hospital Vall d’Hebrén de Barcelona
(http://www.vhebron.net/vhesp.htm), y como la reciente-
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