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REPORTE DE CASO

Célico Nefritico Como Unica Manifestacién
de Diseccion Adrtica Cronica en Sindrome
de Marfan

Ernesto Garcia Vicente, M.D.," Valentin del Villar Sordo, M.D., PhD.,?
Antonio Campos Nogué, M.D.,®* M* Raquel Pellicer Algora, D.U.E.*

LSINDROME DE MARFAN ES ELTRASTORNO HEREDITARIO DELTEJIDO
conectivo mds frecuente y presenta afectacion multisistémica, presentando
una incidencia de 2-3 casos/10000 habitantes. Estos pacientes son proclives
a complicaciones cardiovasculares como la rotura y diseccion adrticas. Los avan-
ces en la comprension de la etiologia del sindrome, el reconocimiento precoz del
trastorno, y la subsecuente implantacién de tratamiento médico-quirirgico han
resultado en una dramdtica mejoria en el prondstico de estos pacientes en las
ultimas décadas. La cirugia ha cambiado sustancialmente el prondstico y puede
realizarse de forma segura de manera electiva. La identificacién pre-sintomadtica
es crucial de cara a reducir la frecuencia de eventos adrticos catastréficos.
Este el caso de una paciente con Sindrome de Marfan que acudié al Hospital
por un cuadro de dolor lumbar etiquetado de cdlico nefritico como tnica mani-
festacion clinica de una diseccidn adrtica crénica tipo B.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 39 afios, catalogada de Sindrome de Marfan, aorta bicdspide e insufi-
ciencia adrtica, controlada en consultas externas de Cardiologia y en tratamiento
con betabloqueantes y AAS (en 1995 presentd episodio de hemianopsia altitudinal
autolimitado con RM craneal normal, por lo que se indic6 por parte de Neurolo-
gia tratamiento antiagregante con AAS). En el 2002 se realizé ecografia transeso-
fdgica (Figura 1) objetivindose dilatacién de la aorta ascendente con didmetro de
la raiz de 2,16 cm a nivel sinusal de 4,33 cm, a nivel sinotubular 4,13 cm y a nivel
tubular 3,46 cm e insuficiencia adrtica severa asociada (Figura 2).

La paciente estuvo asintomdtica, revisada periddicamente en la consulta de
Cardiologia. En Febrero del 2007 se decide la realizacién de resonancia magnética
para estudio de la aorta descendente con cardcter rutinario. Se realiza dicho pro-
cedimiento con el siguiente resultado: técnica adquisicion 3D con alta resolucion
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Figuras 1 a la 4. Figuras 1y 2. Ecograffa transesofdgica (Figura 1) muestra dilatacién de la aorta ascendente con didme-
tro de la raiz de 2,16 cm a nivel sinusal de 4,33 cm, a nivel sinotubular 4,13 cm y a nivel tubular 3,46 cm e insuficiencia
adrtica severa asociada (Figura 2). Figuras 3 y 4. AngioTAC: imagen de diseccién aértica con comienzo en el cayado
tras la arteria subclavia izquierda (Figura 3) continudndose hasta divisién de la ilfaca afectando parcialmente a la ilfaca
primitiva derecha. En el comienzo de la aorta abdominal, dilatacién maxima de 4 cm. A nivel de la dilatacién aneurisma-
tica infrarrenal que tiene 4,7 cm de didmetro se objetiva un trombo mural de 1,7 cm de grosor (Figura 4).

con contraste i.v. y reconstrucciones en 2D y 3D.
Se aprecia doble luz adrtica que parece iniciarse
después de la salida de la subclavia izquierda
con flujo preferente en la zona de menor did-
metro y que se visualiza hasta por debajo de las
arterias renales.

Reinterrogada la paciente no refiere episo-
dios de dolor tordcico ni abdominal salvo un
episodio hace 5 afios, durante un embarazo, de
dolor en espalda a nivel lumbar acompafiado de
sintomatologia vagal (nduseas y vomitos) que fue
catalogado de cdlico nefritico. Fue valorada por
el Servicio de Urologia objetivindose unicamen-
te ligera ectasia bilateral, sin otros hallazgos.

En la actualidad se le realiza eco Doppler
transtordcico que es informado de la siguiente
manera: VI no dilatado con didmetro telesisté-
lico de 3,3 cm. y buena contractilidad global y
segmentaria. Aorta bictspide sin gradiente pato-
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l6gico y con flujo de insuficiencia adrtica severa.
Anchura del “jet” en el tracto de salida del VI
superior al 60%. Tiempo de hemipresién de 300
milisegundos. Los didmetros de la aorta ascen-
dente objetivados por esta via son similares a los
obtenidos por via transesofdgica en el 2002.

Se realiza angioTAC de aorta toracoabdomi-
nal con contraste i.v. (Imagen con el siguien-
te resultado: Se observan dilataciones adrticas
a nivel de aorta ascendente y descendente. En
zona de unidn toracoabdominal se visualizan
pequefias placas ateromatosas calcificadas mds
acentuadas en zona infrarrenal, presentando la
aorta un dilataciéon aneurismdtica con paredes
calcificadas de 4,6 cm de didmetro. En el an-
gioTAC se visualiza imagen de diseccidn adrtica
con comienzo en el cayado tras la arteria sub-
clavia izquierda (Figura 3) continudndose hasta
division de la ilfaca afectando parcialmente a la
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ilfaca primitiva derecha. En el comienzo de la
aorta abdominal, dilatacion mdxima de 4 cm.
A nivel de la dilatacién aneurismdtica infrarre-
nal que tiene 4,7 cm de didmetro se objetiva un
trombo mural de 1,7 cm de grosor (Figura 4).

Debido a la complejidad de cara a la toma
de una decisién en esta paciente nos pusimos
en contacto con el Centro de Referencia Nacio-
nal de patologia asociada al Marfan (Hospital 12
de Octubre de Madrid, Espafia). En Octubre del
2007 se le intervino quirdrgicamente realizdndo-
se reseccion y exéresis de aneurisma fusiforme
de la raiz adrtica e interposicion de protesis tu-
bular valvulada St. Jude N° 27 segin técnica de
Bentall-De Bono. El postoperatorio transcurrié
sin incidencias.

DISCUSION

El sindrome de Marfan es una enfermedad he-
reditaria de cardcter autosémico dominante,
con afectaciéon a nivel del tejido conectivo y
ocasionada por mutaciones en el gen FBN, del
cromosoma 15 que ocasionan una deficiencia
de la fibrilina-1, una protefna que cumple un
importante papel de soporte estructural a nivel
de la matriz extracelular.® La prevalencia se es-
tima en aproximadamente 2-3 casos por cada
10000 individuos, aunque en esta estimacion se
incluyen sujetos afectados y genéticamente pre-
dispuestos.? Es una enfermedad sistémica con
afectacidn a nivel esquelético, ocular, ligamento-
so, cutdneo, pulmonar, neuroldgico, abdominal
y cardiovascular, siendo esta ultima la de mayor
importancia clinica y prondstica, con una tasa
de mortalidad por esta razén cercana al 90% de
los casos. El aneurisma adrtico y la diseccion
siguen siendo las manifestaciones del Sindrome
de Marfan con mayor riesgo vital. Estos hallaz-
gos son edad-dependientes, y obligan a un con-
trol ecocardiogrdfico periddico o mediante otras
técnicas de imagen. Los dos factores determi-
nantes de riesgo de diseccién son el diametro
adrtico mdximo y la historia familiar de disec-
cién, recomenddndose reparacion quirdrgica
cuando el didmetro mdximo alcanza los 50 mm
en adultos,? y cirugia precoz en presencia de an-
tecedentes familiares de diseccién temprana.*5
La mayor parte de los pacientes con disec-
cién adrtica aguda presentan una sintomatolo-
gia cldsica, que incluye dolor tordcico severo con
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frecuencia irradiado en direccion al trayecto de
la diseccion. Este trayecto casi de forma inva-
riable comienza en la raiz adrtica (tipo Stanford
A o de Bakey I o II), afectdindose la aorta as-
cendente, frente la diseccién adrtica de la aorta
tordcica descendente (Stanford de tipo B o De
Bakey III). La aparicién de forma aguda de insu-
ficiencia cardfaca congestiva indica tipicamente
insuficiencia adrtica severa, complicando el pro-
ndstico de la diseccion adrtica. Si las arterias
carétidas se ven involucradas, algunos pacientes
pueden presentar secuelas neurolégicas debidas
a lesién cerebrovascular. Asimismo, la afecta-
cién de las arterias coronarias puede ocasionar
un infarto agudo de miocardio o muerte subita.
El mecanismo de muerte suele ser el de rotura al
interior del saco pericdrdico con el subsecuen-
te taponamiento cardiaco. La diseccién adrtica
crénica generalmente se presenta de forma mds
insidiosa, habitualmente en ausencia de dolor
tordcico.® Aunque existen pruebas genéticas dis-
ponibles, en la actualidad el diagnéstico es fun-
damentalmente clinico.”

La identificacion precoz y el manejo apropia-
do de estos pacientes es fundamental de cara a
prevenir eventos de riesgo vital con consecuen-
cias catastréficas, y en las ultimas décadas, los
avances en la comprensién de los mecanismos
fisiopatoldgicos del Sindrome de Marfan, el re-
conocimiento precoz del trastorno, y la poste-
rior institucién de tratamiento médico con be-
tabloqueantes (que han demostrado reducir la
dilatacion adrtica y por lo tanto retrasar la ciru-
gia)® y especialmente la implantacién de nuevas
técnicas quirdrgicas, han resultado en una me-
jorfa dramdtica en el prondstico de este tipo de
pacientes.® La identificacién de individuos asin-
tomdticos es fundamental de cara a reducir la
mortalidad ocasionada por este sindrome.©

Asf pues, se trata de un caso de una paciente
con sindrome de Marfan: aorta bicispide con
insuficiencia adrtica severa, dilatacion de aorta
ascendente y diseccién adrtica tipo B cronica
cuyo dnico sintoma que pudo estar relaciona-
do con esta patologia serfa el cuadro catalogado
como cOlico renal durante un embarazo 5 afios
antes. Afortunadamente, y pese a la indudable
complejidad del cuadro, la intervencion quirdr-
gica fue exitosa y la paciente fue dada de alta in-
corpordndose posteriormente a su vida cotidiana
con normalidad.
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