AFECTACION ESQUELETICA

Con rasgos fenotipicos caracteristicos por:

La talla elevada superior al percentil 95% en el 58% de los casos.

Aranodactilia 88%. Los dedos de las manos vy los pies son largos, delgados y algo
curvados. Se identifica con el signo del pulgar (Steinberg), el pulgar sobresale, al abrazarle
con los otros dedos de su misma mano, sobre la palma de la mano, por el lado del dedo
mefigue (borde cubital). También con el signo de |a mufieca (Walter-Murdoch), el pulgar
y el mefigue se pueden abrazar (mas de 1-2 cm) al rodear la mufieca contraria,

Cociente zegmento superior/ segmenta inferior reducido en el 72% es el hallazgo
aislado mas importante.

Segmento superior: Medir desde parte supericr sinfisis del pubis a la coronilia
Segmento inferior; Medir desde parte superior sinfisis del pubis a la planta del pie.

Cociente reducido entre segmento superior / segmento inferior.

< 0,92 raza blanca

< 0,85 raza negra

Emvergadura de los brazos (brazos extendidos en horizontal) mayor que la talla.

Deformidad de |a pared tordcica, en el 68%:

Pectum excavatum. Pecho hundide, el esterndn y la parte mas proxima de las costillas e
encuentran hundidas (una parte de las costillas parece que sobresalgan)

Pectum carinatum. Pecho sobresale, recuerda a una quilla de barco o al pecho de una paloma
Paladar ojival. 60%

Articulaciones hiperextensibles. 56%

Alteraciones de la alineacion de columna vertebral (cifosis y/o escoliosis). La escoliosis
progresa rapidamente durante los periodos de crecimiento, provocando una deformidad
importante, dolor y problemas ventilatorios de tipo restrictivo. Dicha escoliosis, progresa

mas rapidamente gue |a escoliosis idiopatica.

Otras manifestaciones: Suelen aparecer signos cutaneos como estrias atroficas, cicatrices
anormales, cambios en la pigmentacion. etc.

NINGUN DEPORTISTA SIN DIAGNOSTICAR.

AFECTACION DEL
SISTEMA NERVIOSO

Ectasia Dural

' AFECTACION OFTALMOLOGICA

AFECTACION CARDIOVASCULARES

Es la principal causa de mortalidad de estos pacientes. Afecta fundamentalmente a:

MAorta: Se caracteriza por una dilatacién progresiva de la aorta originando un
aneurisma adrtico con riesgo elevado de diseccién. La dilatacion adrtica también
puede originar una insuficiencia de la vilvula.

Valvula Mitral: Es frecuente el prolapso y la insuficiencia de la vdlvula, que puede
complicarse con arritmias, endocarditis o insuficiencia cardiaca.

AFECTACION PULMONARES

/‘/ Existe un incremento de riesgo de neumotdrax espontaneo.
Los pacientes adultos tienen tendencia al colapso de las vias
aéreas superiores durante el suefio.

Puede originar miopia, desprendimiento de retina, luxacién
de cristalino, catarata temprana. Las complicaciones oculares
pueden conducir a la ceguera.

EL DIAGNOSTICO

El diagnostico se ba

aungue puede ifici por la variabilidad del
cuadro clinic

criterios de Ghent), basados en los signos clinic

Como premisa en todos los pacientes en los que se sospeche Sindrome
de Marfan se debera realizar un ecocardiograma y una revision ocular.



iSindrome de Marfan es una enfermedad rara. Es un
storno hereditario del tejido conectivo que afecta
i@ diversos sistemas organicos (cardiovascular, ocular
y musculoesguelético). El diagndstico temprane puede
ayudar a salvar lavida a los pacientes y mejorar su calidad
de vida.

Se origina debido a mutaciones en el gen FBN1 (15g21.1)
gue codifica la fibrilina-1, una proteina esencial del tejido
conectivo. La transmision es autosomica dominante.
El 75% de los casos son heredados, y el 25% restante

na por una mutacién de novo siendo el afectado
el primero en padecerlo en su familia.

LA SOSPECHA DIAGNOSTICA
DE SiNDROME DE MARFAN
Los sintomas pueden aparecer a cualquier edad y son muy

variables de una persona a otra, incluso dentro de una misma
familia. Pueden darse de nacimiento o ir apareciendo

. Las alteraciones m esqueléticas
de los casos.

Mas informacion en marfan.es

™M

ASOCIACION SINDROME DE MARFAN

Perfectos pero diferentes

an.es/elposterguesalvavidas.html

s POSTER que
SALVAVIDAS

Perfectos pero diferentes




