¢Como se diagnostica?

Las personas nacen con el sindrome de Marfan, sin
embargo sus manifestaciones pueden aparecer en
cualquier etapa de la vida: en el nacimiento, en la
adolescencia o incluso ya en la etapa adulta. Algunas
de sus manifestaciones son progresivas, lo que significa
que pueden empeorar a lo largo de la vida.

Por eso es muy importante que las personas afectadas
reciban un diagndstico y tratamiento precoces y preci-
sos. Sin él, pueden estar en riesgo de complicaciones
muy severas.

La gran variabilidad en el grado de afectacion dificulta
el diagndstico. Se estima que casi la mitad de las per-
sonas que tienen el sindrome de Marfan no lo saben.

Ante la sospecha de un sindrome de Marfan es funda-
mental recopilar la historia familiar de la persona y
realizar una exploracién fisica completa que incluya,
una revision ocular para descartar una subluxacién de
cristalino, o cualquier otro problema, y un ecocardio-
grama para ver el estado del corazén y la aorta. El
examen genético solo es necesario en caso de dudas
en el diagnéstico individual o familiar (descarta en la
familia los individuos sanos) o en caso de consejo
genético para la obtencion de descendencia libre de
SM (Diagndstico Genético Preimplantacional)

En tus manos
esta aceptar y ayudar

(Qué es SIMA?

Es la asociacion estatal de afectados por el Sindrome
de Marfan y la forman actualmente mas de 160 familias,
constituyéndose en un punto de encuentro para los
afectados y sus familias. Si quieres SUMARTE a SIMA o
saber mas acerca de nosotros, visita nuestra web
www.marfan.es
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(Qué es el sindrome de Marfan?

Es una alteracion 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 érganos, musculos, vasos sanguineos, etc.
Su funcién es muy importante sobre todo durante
el crecimiento y desarrollo (antes y después del
nacimiento), e interviene en la estabilidad y
amortiguacion de las articulaciones.

Los signos y sintomas de esta patologia fueron
identificados por primera vez en 1896 por el
pediatra francés Antoine Bernad - Jean Marfan,
de quien tomd su nombre.

¢Cuales son sus causas?

El sindrome de Marfan es una enfermedad
causada por una alteracién genética en el
cromosoma 15, concretamente por defectos en
un gen llamado fibrilina-1.

¢Como incide en la poblacion?

Afecta a1 de cada 5.000 personas con la misma
distribucion entre hombres y mujeres.
Aproximadamente 3 de cada 4 personas lo
heredan de uno de sus progenitores, mientras que
el 25% de los afectados no presentan historia
familiar; es lo que se llama mutacién de Novo o
espontdnea. Existe una probabilidad del 50% de
que una persona afectada transmita la mutacién
genética a su descendencia.

..entender

¢Cuales son sus manifestaciones?

Pueden ser muy variables, tanto en el nimero de
o6rganos afectados, como en la severidad de los
mismos.

Las principales manifestaciones son:

- CARDIOVASCULARES: las alteraciones que se
producen en el corazén y vasos sanguineos son la
principal causa de mortalidad en personas con
sindrome de Marfan.

- LA DILATACION DE AORTA: es la manifestacion
mas 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 sintomas, y para evitar que
surjan complicaciones graves es necesario realizar
revisiones periédicas con técnicas de imagen
(Ecografia, TAC o Resonancia magnética)vigilando
que las dimensiones de la aorta no sean peligrosas.

- AFECTACIONES VALVULARES: las mas comunes
son el prolapso mitral y la insuficiencia adrtica.

- MUSCULO-ESQUELETICOS: 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 arana
(aracnodactilia), mala posicién 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.
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< OCULARES: la subluxacion de cristalino suele ser
la primera manifestacion ocular que detectan los
pediatras. Otras: miopia, desprendimiento de re-
tina, glaucoma, catarata temprana.

- PULMONARES: el mas comun es el neumotoérax
espontaneo o pulmodn colapsado (entrada de aire
en el espacio interpleural) que no suele poner en
peligro la vida, pero que si requiere una atenciéon
médica inmediata.

- SISTEMA NERVIOSO: la mas comun 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 dolo-
res de espalda.

- OTROS: estrias en la piel en hombros y nalgas.

El sindrome de Marfan es una enfermedad
causada por una alteracion genética en el
cromosoma 15, concretamente por defectos en

un gen llamado fibrilina-1.




