
 

 

¿QÚE ES SIMA? ¿DÓNDE ACUDIR? 

¿NOS AYUDAS? 

DIAGNOSTICADO ¿QÚE HAGO? 

¿QÚE ES? 



       

 

  



 
1 

 

1.0 ¿QUÉ ES? 
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1.1 ¿Qué es el Síndrome de Marfan? 
 

n 1896 un pediatra francés, Jean - Bernard Antoine 

Marfan, identificó por primera vez los signos y 

síntomas de esta patología. 

 

Es una alteración genética hereditaria que afecta al 

tejido conectivo. Este tejido se encuentra en todo nuestro 

organismo y sirve como pegamento o andamiaje de todas 

las células, dando forma a nuestros órganos, músculos, 

vasos sanguíneos, etc.  

 

Su función es muy importante sobre todo durante el 

crecimiento y desarrollo (antes y después del nacimiento), 

e interviene en la estabilidad y amortiguación de las 

articulaciones. 

  

E 
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1.2 ¿Causas y Prevalencia? 
 

l síndrome de Marfan es una enfermedad causada 

por una alteración genética en el cromosoma 15, 

concretamente  por defectos en un gen llamado 

fibrilina-1. 

 

Afecta a 1 de cada 5.000 personas con la misma 

distribución entre hombres y mujeres. Aproximadamente 3 

de cada 4 personas lo heredan de uno de sus 

progenitores, siendo la probabilidad del 50% de que una 

persona afectada transmita la mutación genética a su 

descendencia. También se puede producir una mutación 

de Novo o espontánea, sin tener una historia familiar 

previa, encontrándose en esta situación el 25% de los 

afectados. 

  

E 
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1.3 ¿Cuáles son sus manifestaciones? 
 

ueden ser muy variables, tanto en el número de 

órganos afectados, como en la severidad de los 

mismos.  

Las principales manifestaciones son: 

 

 Cardiovasculares: las alteraciones que se 

producen en el corazón y vasos sanguíneos son la 

principal causa de mortalidad en personas con síndrome 

de Marfan.  

 

 La dilatación de aorta: es la manifestación más 

importante ya que la pared de la aorta se va dilatando, y 

por tanto debilitando, pudiendo llegar a desgarrarse o 

romperse. Durante la fase inicial los enfermos no tienen 

síntomas, y para evitar que surjan complicaciones graves 

es necesario realizar revisiones periódicas con técnicas 

de imagen (Ecografía, TAC o Resonancia magnética) 

vigilando que las dimensiones de la aorta no sean 

peligrosas. 

P 



 
5 

 

 

 Afectaciones valvulares: las más comunes son el 

prolapso mitral y la insuficiencia aórtica. 

 

 Músculo-esqueléticas: suelen ser personas muy 

altas y delgadas, cara alargada y estrecha, hiperlaxitud 

articular (mayor flexibilidad en las articulaciones), 

extremidades largas, los dedos de las manos son largos y 

finos con aspecto de araña (aracnodactilia), mala posición 

dentaria, pecho hundido o saliente (pectum excavatum o 

carinatum), escoliosis o cifoescoliosis que son 

alteraciones en la curvatura de la columna vertebral, y 

pies planos. 

 

 Oculares: la subluxación de cristalino suele ser la 

primera manifestación ocular que detectan los pediatras. 

Otras afectaciones oculares pueden ser: miopía, 

desprendimiento de retina, glaucoma, catarata 

temprana… 
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 Pulmonares: la más común es el neumotórax 

espontáneo o pulmón colapsado (entrada de aire en el 

espacio interpleural) que no suele poner en peligro la vida, 

pero que sí requiere una atención médica inmediata. 

 

 Sistema nervioso: la más común es la ectasia 

dural que es el ensanchamiento en una de las 

membranas (duramadre) que recubre el sistema nervioso 

central y que suele provocar fuertes dolores de espalda. 

 

 Otras afectaciones: estrías en la piel en hombros 

y nalgas. 
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1.4 ¿Cómo se diagnostica? 
 

nte la sospecha de un síndrome de Marfan es 

fundamental recopilar la historia familiar de la 

persona y realizar una exploración física 

completa que incluya, una revisión ocular para descartar 

una subluxación de cristalino o cualquier otro problema, y 

un ecocardiograma para ver el estado del corazón y la 

aorta. El examen genético sólo es necesario en caso de 

dudas en el diagnóstico individual o familiar (descarta en 

la familia los individuos sanos) o en caso de consejo 

genético para la obtención de descendencia libre de 

síndrome de Marfan (Diagnóstico Genético 

Preimplantacional). 
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1.5 ¿Es necesario tratamiento? 
 

l síndrome de Marfan no tiene cura, pero un 

diagnóstico precoz  y un seguimiento exhaustivo 

mejora la calidad de vida de las personas que lo 

padecen. Para ello se deberá:  

 

- Realizar revisiones periódicas según indicaciones 

de los diferentes especialistas: ecocardiograma, fondo de 

ojo, aspectos musculo esqueléticos, etc..  

 

- Seguir un tratamiento personalizado. En algunos 

casos no será necesario tomar ningún medicamento. En 

otros se precisará la toma de algún fármaco (siempre bajo 

la indicación y supervisión del especialista) y en otros, 

será necesaria la cirugía. 

 

- Intentar evitar situaciones de estrés físico o 

emocional por lo que no están aconsejados los ejercicios 

intensos ni los deportes de contacto. 

  

E 
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2.0 ¿DÓNDE ACUDIR? 
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2.1  ¿Qué hacer y dónde acudir? 
 

i tienes dudas sobre si es posible que tú o cualquier 

miembro de tu familia pueda estar afectado del 

síndrome de Marfan lo más aconsejable es acudir a 

tu servicio médico habitual y desde allí planificar la 

asistencia a los diferentes especialistas implicados en el 

diagnóstico de esta enfermedad. 

 

Actualmente los servicios que prestan atención 

específica y multidisciplinar a los afectados por el 

Síndrome de Marfan se encuentra en proceso de 

reestructuración, con variaciones tanto en su 

nomenclatura como en su condición administrativa. 

 

Es precisamente esta situación y la incertidumbre 

en la que se encuentran las diferentes unidades de 

tratamiento del síndrome de Marfan lo que, en algunos 

casos, dificulta los procesos de derivación desde los 

centros de referencia a las unidades específicas. 
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No obstante, a la fecha actual de edición de esta 

pequeña publicación, los servicios, centros y 

profesionales  que  vienen realizando una atención 

específica a afectados por el Síndrome de Marfan, son: 

 

Hospital General Universitario Vall d'Hebron 

Passeig de la Vall d’Hebron, 119-129 

08035 Barcelona 

93 274 61 00 

 

Contacto telefónico:  

 

Consulta 93 274 62 44 (de 8h a 15h) 

 

Secretaría 93 274 62 43 (de 8h a 15h) 

93 274 60 00 ext. 4772 (de 10h a 14h) 

Fax 93 274 60 63 (fax general del Servicio de  

Cardiología)  
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La Unidad Multidisciplinar Marfan de Catalunya está 

ubicada en el Hospital Vall d’Hebron. 

 

Planta 2ª pares anexo. Edificio General. 

Coordinada por el Dr. Artur Evangelista Massip 

aevangel@vhebron.net 

 

Cardióloga, Dra. Gisela Teixido Tura 

gteixido@vhebron.net 

 

Enfermera Clínica, Gestora de casos: Sra. Francesca 

Huguet Realp. 

fhuguet@vhebron.net 

 

Cardiología: Dr. Artur Evangelista (cap d'Unitat). Dra. 

Gisela Teixido 

 

Cardiología pediátrica: Dra. Anna Sabaré 

 

Traumatología: Dr. Juan Bagó 

mailto:aevangel@vhebron.net
mailto:gteixido@vhebron.net
mailto:fhuguet@vhebron.net
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Fisioterapia: Dra. Mar Melendez 

 

Oftalmología: Dra. Jurado. 

 

Oftalmología pediátrica: Nieves Martin 

 

Obstetricia: Dra. Maria Goya 

 

Cirugía cardíaca: Dr. Igual. Dr Rodriguez 

 

Imatge: Dr. Rodriguez. Dr Cuellar. Dr Pineda 

 

Genética: Dra. Mar Borregan i Dra Fermina Lopez. 
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Hospital Universitario Doce de Octubre 

Avda. de Córdoba s/n 

28041 Madrid 

91 390 80 00 

 

Director instituto pediátrico del corazón: Miguel Angel 

Granados  

magranadosr@hotmail.con 

 

Secretaría cardiología pediátrica:  91 3908508 

 

Oftalmología: Dra. Cristina López López. (Planta S1/ 

Sala 7). 

 

Traumatología: Dr. Rafael Martí Ciruelo. (Planta S1). 

 

Cardiología: Dr. Granados. (Planta 6). 

 

RX: S1 

Teléfono para anular o cambiar una Cita: 913908460 

Teléfono directo de la Unidad: 917792455/ 917792456 

mailto:magranadosr@hotmail.con
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Hospital Universitario Puerta de Hierro Majadahonda 

Calle Manuel de Falla 1 

28222 –Majadahonda 

91 191 60 00 

 

Cirujano cardíaco: Dr.  Alberto Forteza 

 

Consultas externas, planta 2ª, área L, consulta 241 

91 191 6623 Preguntar por Eva. 

evamaria.luengo@salud.madrid.org 

 

Hospital Universitario Virgen de la Victoria Málaga 

Campus de Teatinos s/n 

29010 Málaga 

951 032 000  

 

Área del Corazón del Hospital Clínico Universitario Virgen 

de la Victoria  

 

Cardiólogo: Dr. Fernando Cabrera 

mailto:evamaria.luengo@salud.madrid.org
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Los teléfonos de las secretaría de la Unidad que se 

encargan de las citas y organización administrativa de la 

Unidad son el 951 032 054, 951 032 560 y 951 032 441. 

 

Hospital Universitario y  Politécnico La Fe 

Av. de Fernando Abril Martorell, nº 106 

46026 Valencia 

 961 244 000   

 

La unidad específica se encuentra en la torre B del 

Hospital la Fe de Valencia en la consulta 313. 

 

Dirigida por el Dr. Anastasio Montero, (Cirugía Cardiaca) y 

coordinada por la Dra. Amparo Hernándiz.  

 

Teléfono de contacto con la Dra. Amparo Hernandiz 961 

24 66 86. 

 

Atención pediátrica Dra. Inmaculada Calvo. 
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3.0 DIAGNOSTICADO 

¿QUÉ HAGO? 
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3.1 Ya estoy diagnosticado y ¿ahora qué? 
 

na vez que se nos ha diagnosticado el síndrome 

de Marfan comienza un viaje.  

 

Un viaje que no vamos a realizar solos y que tiene 

como destino nuestra propia vida y en el que siempre 

iremos acompañado del Marfan. Da igual que seas el 

afectado directo, adulto o menor, el padre o la madre, el 

hermano, el amigo o resto de familiares, el síndrome de 

Marfan nos acompañará y formará parte de nuestra vida. 

 

El Marfan forma parte de cada uno de nosotros en 

la medida en que tenemos que realizar controles 

periódicos, tomar medicaciones y tendremos limitaciones 

más o menos severas que superar, pero por encima de 

todo eso tenemos una vida. 

 

  

U 
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Como dice uno de nuestros slogan “tengo síndrome 

de marfan pero soy mucho más” y parafraseando a Carl 

Gustav Jung “Yo no soy lo que me sucedió, yo soy lo que 

elegí ser”. 

 

No son sólo frases o slogan, son puntos de partida 

a los que aferrarse y con los que iniciar  y normalizar ese 

viaje. Es la actitud positiva la que nos hará conscientes de 

todo lo que está más allá de la enfermedad y sus 

consecuencias. Un mundo repleto de posibilidades y 

experiencias en las que poder desarrollarnos y crecer 

como personas, y siempre un mundo más allá de nuestra 

enfermedad. 

 

Pero hay situaciones en las que las frases no son 

lo suficientemente motivadoras para sacar las fuerzas 

vitales necesarias; son en estos casos donde debemos 

acudir a los profesionales que nos ayudarán y nos darán 

las herramientas necesarias para poder revertir nuestro 

ánimo. 
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No es aconsejable descuidar nuestro estado 

anímico y es bueno ser conscientes que todas las 

enfermedades raras llevan aparejadas una carga 

psicológica que hay que aprender a gestionar e insistimos  

en no menospreciar. 

 

El síndrome de marfan es una característica que 

nos puede condicionar pero nunca definir, somos mucho 

más. 
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4.0 ¿QUÉ ES SIMA? 
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4.1 ¿Qué es y quiénes conforman SIMA? 

 

IMA es una asociación sin ánimo de lucro 

constituida al amparo de la legislación vigente. 

Nació gracias al esfuerzo e ilusión de Nicolás 

Beltrán quien buscando información y asesoramiento 

sobre la enfermedad diagnosticada, no sólo a él sino a 

varios miembros de su familia, sólo encontró un gran 

desconocimiento y vacío en nuestro país. 

 

Gracias a su iniciativa y a la colaboración de 

familiares, amigos y profesionales que trabajaron a su 

lado, logró en 1999 crear la primera asociación española 

de afectados por el síndrome de Marfan. Este es el origen 

de esta asociación, y la razón por la cual hoy en día los 

afectados y sus familias tenemos un punto de encuentro. 

 

  

S 
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La Asociación fue inscrita en el Registro Nacional 

de Asociaciones, con ámbito de actuación, en todo el 

territorio del Estado, el 31 de julio de 2000, con el número 

nacional 166.810 de la sección 1ª. 

 

Gracias al trabajo de esta primera etapa pudieron 

encontrarse y conocerse afectados de toda la geografía 

española y se crearon las unidades médicas de referencia 

en Barcelona, Madrid y Málaga. 

 

En la actualidad formamos SIMA más de 160 familias. 

 

Las campañas divulgativas para dar a conocer la 

enfermedad a los profesionales en particular y a la 

sociedad en general, incluyeron desde el primer momento 

la celebración de un encuentro anual a nivel estatal. Es 

ahí donde nos pudimos conocer los miembros de la actual 

Junta de Sima. 
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La Junta actual de SIMA se constituyó en 2014 y 

está formada por  afectados y familiares de afectados.  

Hoy como ayer, seguimos creyendo que  debe existir una 

asociación de afectados cuyo ámbito de actuación se 

extienda a todo el territorio español. Estamos aquí porque 

creemos en la fuerza y en la ayuda emocional que se 

genera en los encuentros; porque queremos ser útiles 

para los demás, ya seas afectado y/o familiar. 

 

Nuestro trabajo en SIMA viene marcado por las 

siguientes líneas de acción: 

 

- La organización de reuniones de afectados y/o 

familiares con el objetivo de conocer la enfermedad y 

darla a conocer y en ese camino conocernos entre 

nosotros y apoyarnos.  La máxima expresión de esta 

acción lo constituye la celebración de un encuentro anual 

a nivel estatal. 
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- Informar, orientar y asesorar a las personas 

afectadas, familiares y a cualquier persona que así lo 

solicite. 

- Divulgar las características del Síndrome de 

Marfan. 

 

- Apoyar y orientar, a través del Servicio de 

Información y Orientación (SIO). 

 

- Ofrecer soporte a afectados/familiares mediante la 

realización de las actividades especialmente diseñadas 

con ese fin y que se realizan en los citados encuentros 

estatales anuales. Atención y seguimiento al socio. 
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5.0 ¿NOS AYUDAS? 
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5.1  ¿Nos ayudas? 

i eres afectado, familiar, o simplemente 

simpatizante de la asociación y de nuestros 

intereses puedes ayudarnos asociándote y 

pagando la cuota que nos permite mantener la parte 

material de esta familia.  

 

Si estás interesado puedes entrar en este link para 

asociarte.  

http://www.marfan.es/es/asociate-asociacion-sima 

 

Pero también puedes pasar a formar parte de 

nuestro equipo de voluntarios y colaboradores poniéndote 

en contacto con nosotros a traves de 

secretaria@marfan.es. 

 

  

S 

http://www.marfan.es/es/asociate-asociacion-sima
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5.2 Enlaces: 

 

 

Web: 

http://www.marfan.es/ 

 

Facebook: 

https://www.facebook.com/AsocMarfanSIMA/?fref=ts 

 

Instagram: 

https://www.instagram.com/asociacionsindromedemarfan/ 

 

Twitter:  

https://twitter.com/SIMA_Asociacion 

 

 

 

 

http://www.marfan.es/
https://www.facebook.com/AsocMarfanSIMA/?fref=ts
https://www.instagram.com/asociacionsindromedemarfan/
https://twitter.com/SIMA_Asociacion


 


