La enfermedad de la valvula mitral en pacientes con sindrome de Marfan sometidos a
reemplazo de la raiz de la aorta

Mitral Valve Disease in Patients with Marfan Syndrome Undergoing Aortic Root
Replacement

El sindrome de Marfan es una entidad hereditaria autosémica dominante (en el 25% de los casos
es esporadico) caracterizada por un espectro de manifestaciones causadas por un defecto
genético hereditario del conectivo o conjuntivo. es decir, el tejido que sostienen y sujetan los
organos y otras estructuras corporales. de transmision autosomica dominante que afecta el gen
FBNI localizado en el cromosoma 5(bandas q15-q23) que codifica la fibrilina del tejido
conectivo.

Las anomalias en esta proteina causan una miriada de afectaciones en diversos sistemas,
predominando las manifestaciones de:

1) Sistema musculoesquelético y ligamentos:

Las personas con sindrome de Marfan generalmente son altas y delgadas, y tienen brazos,
piernas y dedos de pies y manos desproporcionadamente largos (Figura 1), caracteristicos
ligamentos laxos (Figura 2): aracnodactilia (dedos anormalmente largos y delgados o dedos de
madona dolicostenomelia (miembros largos relativos a la longitud del tronco), pie plano,
manifestaciones orofaciales como facie larga y estrecha, (Figura 3) (dolicocefalia y forma
facial leptoprosopica es decir tener una cara larga, estrecha con un indice facial de 88.0 a 92.9
medido en la cabeza viva y de 90.0 a 94.9 en el craneo) paladar alto y arqueado y dientes
apifiados (Figura 4). Los odont6logos son frecuentemente los primeros en encontrar pacientes
con sindrome de Marfan en una edad temprana, ya que con frecuencia se presentan para
tratamiento odontologico. Son frecuentes las deformidades toracicas (pectus excavatum y
pectus carinatum. El pectus carinatum se considera mas especifico del sindrome de Marfan) y
escoliosis toracolumbar, (Figura 5).

El pie de valgo con un talén en valgo marcado son hallazgos del sindrome de Marfan. (Figura
6).



Figura 1

Mostrando la aracnodactilia (dedos de arafia) y los o dedos de Madona. La Virgen del
burgomaestre Meyer, también conocida como Madona del burgomaestre Jakob Meyer o
Madona de Darmstadt es una pintura de Hans Holbein el Joven. La pintura pertenece a la
Hessische Hausstiftung (Fundacion Hessiana). Normalmente se encuentra en el Palacio del
Gran Duque de Darmstadt, de donde deriva su nombre popular de Madona de Darmstadt (en
aleman, Darmstidter Madonna). Se trata de un 6leo sobre madera de conifera con 144 cm de
alto y 101 de ancho. La madera en concreto seria de abeto, segin Imdahl en el catdlogo de la
exposicion de 2004. En el Stédel se define al cuadro como 6leo en madera de tilo. El catdlogo
de la exposicion Holbein. Los afios en Basilea se refiere a este material como madera resinosa.
Se cree que fue una encomienda realizada entre los afos 1526 y 1529

Figura 2

Mostrando los ligamentos laxos caracteristicos del Marfan



Figura 3

Mostrando la dolicocefalia y forma facial leptoprosopica es decir tener una cara larga,
estrecha.

Figura 4

Paladar alto y arqueado y dientes apifiados de un paciente Marfan



2)

Figura 5

Severo pectus excavatum en un hombre de 29 afios afectado por el sindrome de Marfan.
El paciente no se quejaba de ninglin problema respiratorio.

Figura 6

Ple de Valgo con un talon en Valgo marcado en un hombre de 23 afios afectado por el
sindrome de Marfan.

Cardiaco: dilatacion de raiz de la aorta, insuficiencia adrtica de causa aortica,
aneurisma disecante, prolapso mitral (PVM)



Manifestaciones cardiovasculares del sindrome de Marfan

Frecuencia
Complicaciones

Lesion Sintomas

caracteristica

Complicaciones

Comentarios

Dilatacion de la No 60-80% Diseccion de La diseccion
raiz de aorta aorta es rara en
ninos
menores de
10 afios
Dilatacion de la No 76% Diseccion es Encontrado
arteria pulmonar rara en aquellos
con < 40 afios
Regurgitacion Palpitaciones, 52-68% Arritmias, La
Mitral/prolapso/  disnea endocarditis regurgitacion
calcificacion Disfuncién puede ser
anular ventricular intermitente
o aguda em
caso de
ruptura  de
cuerda
tendinosa.
Dilatacion de la No Diseccion de Rara en nifios
aorta ascendente aorta
Disfuncion No 80—-100% Aumento de la Puede
endotelial y rigidez vascular  contribuir al
anormal riesgo de
elasticidad de la diseccion
aorta 1
Prolapso de la Ninguna a 4% y36% emel Puede progresar Enfermedad
valvula tricaspide menos  que tipo infantil requiriendo grave  poco
sea grave reparacion comun,
excepto en el
tipo infantil
Disfuncion del VI Disnea Hasta 100% Diastolica Puede Puede ocurrir
ser progresivo a a pesar de las
la disfuncion valvulas
sistolica normales
3) Ojos

Miopia frecuentemente extrema, cataratas, desprendimiento de retina y dislocacion superior
del cristalino (subluxacion) con iridodonesis (movimiento agitante del iris), descollamiento
de retina y glaucoma.

4) Afectacion de la duramadre

Eectasia dural (Foran 2005) una expansion del saco dural que rodea la médula espinal. Es
una de las manifestaciones ortopédicas mas comunes del sindrome de Marfan. La
manifestacion es el dolor lumbar, de cabeza, proximal en la pierna, debilidad y
entumecimiento por encima y por debajo de la rodilla, y dolor genital / rectal. Los sintomas,



cuando estan presentes, son generalmente moderados a severos, ocurren varias veces por
semana (a menudo diariamente), cominmente se agravan por la postura erguida.

5) Piel

Muchas personas con sindrome de Marfan desarrollan estrias en la piel, incluso sin ningin
cambio de peso. Estas estrias pueden ocurrir a cualquier edad y no representan riesgo para
la salud. Sin embargo, las personas con sindrome de Marfan también tienen un mayor riesgo
de desarrollar una hernia abdominal o inguinal, en la que se desarrolla un bulto que contiene
parte de los intestinos. Una caracteristica o sintoma del sindrome de Marfan son los tumores
de la piel, llamados siringomas. Los siringomas ocurren con mayor frecuencia alrededor de
los 0jos y los parpados, pero otras areas del cuerpo pueden verse afectadas Figura 7.

Figura 7

Siringomas perioculares tipicos del Marfan

6) Tegumentos
Al menos uno de los siguientes criterios menores:

e [Estrias marcadas en ausencia de variaciones ponderales importantes, embarazo
o0 estrés repetido
e Hernia recurrente o incisional.

7) Pulmén (Robbins 2000)

Es importante que portadores del sindrome de Marfan no fumen, ya que tienen un mayor
riesgo de dafio pulmonar. Cualquier problema con la respiracion durante el suefio

Datos epidemiolégicos
Prevalencia estimada de =1: 5000.
Sexo: afecta ambos de igual forma

Raza: sin predileccion.

Fisiopatologia y etiologia

Varios investigadores han estudiado moléculas que se encuentran en la matriz extracelular en
un intento por dilucidar la causa del sindrome de Marfan. Estas moléculas incluyen colageno,



elastina, 4cido hialurénico y la fibrilina esta ultima una proteina de 350 kDa, identificada
mediante el uso de anticuerpos monoclonales producidos contra miofibrillas. Luego, se usaron
estudios de inmunofluorescencia para comparar la reactividad tanto en sujetos sanos como en
aquellos con SFM. Durante este periodo, se utilizé una tecnologia similar para construir un
mapa de exclusion genética que condujo a la localizacion del defecto en el cromosoma 15
(bandas q15-q23).

Se han identificado varias mutaciones en el gen de la fibrilina, la mayoria de las cuales afectan
los residuos de cisteina dentro de la microfibrilla. Se cree que estas mutaciones producen una
fibrillina defectuosa que produce plegamiento anormal de la proteina debido a la alteracion de
la union entre los residuos de cisteina, que a su vez causa una produccion defectuosa de
microfibra.

El diagndstico de sindrome de Marfan es basado en la nosologia de Ghent revisada de 2010
(Loeys 2010) que sustituye a la de Gante.

Criterios diagndsticos de la nosologia de Gante

Organo/sistema Requisitos para la Requisitos para la afectacion

clasificacion de criterio de organo/sistema
mayor

Esqueleto Al menos cuatro de los Al menos dos hallazgos para
siguientes: Pectus criterio mayor, o una de esa lista
carinatum. Pectus y dos de los siguientes criterios
excavatum que requiere menores: Pectus  excavatum de
cirugia3. Ratio  entre moderada severidad.
segmentos reducido o ratio Hiperlaxitud articular. Paladar
envergadura y estatura con arco pronunciado o
elevado (<1,05). Signos del aglomeracion dental. Apariencia
pulgar y mufieca positivos. facial caracteristica
Escoliosis (20°) o (dolicocefalia, hipoplasia malar,
espondilolistesis. enoftalmos, retrognatia, fisura
Extension del codo palpebral baja)
reducida (<170°).
Desplazamiento medial del
maléolo interno causando
pie  plano.  Protrusion

acetabular
Ojos Ectopia lentis Al menos dos de los siguientes
criterios menores:
1. Cornea anormalmente
aplanada

2. Aumento de la longitud axial
del globo ocular
3. Hipoplasia del iris o de
musculo  ciliar, provocando
miosis reducida
Cardiovascular Al menos uno de los Al menos uno de los siguientes
siguientes: criterios menores:



1. Dilatacion de la aorta 1. Prolapso de la valvula mitral,
ascendente con o0 sin con o sin regurgitacion
regurgitacion, afectando a 2. Dilatacion de la arteria

los senos de Valsalva pulmonar, en ausencia de
2. Diseccion de la aorta estenosis u otra causa en
ascendente individuos menores de 40 afios

3. Calcificacion del anillo mitral
en menores de 40 afios
4. Dilatacion o diseccion de la
aorta toracica descendente o
abdominal en menores de 50 afios
Pulmonares Ninguno Al menos uno de los siguientes
criterios menores:
1. Neumotorax espontaneo
2. Bullas apicales
Tegumentares Ninguno Al menos uno de los siguientes
criterios menores:1. Estrias
marcadas en ausencia de
variaciones ponderales
importantes, embarazo o estrés
repetido2. Hernia recurrente o
incisional
Duramater Ectasia dural lumbosacra ~ Ninguna
Para el diagnostico de sindrome de Marfan en pacientes sin antecedentes familiares de
enfermedad deben estar involucrados dos 6rganos/sistemas que reunan criterios mayores y al
menos la afectacion de un tercer érgano/sistema. En pacientes con historia familiar de sindrome
de Marfan solo se requiere un criterio mayor, con datos que sugieran afectacion de un segundo
sistema. (De Paepe 1996).

Nueva nosologia

Con objeto de salvar las limitaciones que se han detectado en la nosologia de Gante, asi como
por la necesidad de definir mejor ciertas categorias diagndsticas, identificar individuos que
podrian tener diagndstico alternativo o concretar guias de manejo para varios grupos de
pacientes, tales como nifilos que no reunen criterios suficientes pero que pueden hacerlo en el
futuro, se ha propuesto una revision de la nosologia Gante.

Un panel internacional de expertos en el diagnostico y manejo del SMF convocado en Bruselas
por la National Marfan Foundation (EE.UU.) propuso y publico recientemente la nosologia
Gante revisada (the revised Ghent nosology) basandose en la revision critica de amplias
cohortes de pacientes publicadas y las opiniones expertas de los miembros del panel, con
extensa experiencia en la aplicacion de los criterios clasicos, en el diagnostico diferencial del
SMF, y en la solidez y las limitaciones del estudio genético.

Cambios mayores en las guias diagnosticas (Loeys 2001a)
Se concede mayor valor a dos hallazgos cardinales del sindrome de Marfan, el

aneurisma/diseccion de la raiz aortica y la ectopia lentis, siendo suficiente la combinacion de
ambas para establecer el diagnostico. El resto de las manifestaciones oculares y



cardiovasculares, asi como los hallazgos de otros Organos/sistemas, contribuyen a
un score sistémico (tabla 2) que guia el diagndstico cuando esta presente la enfermedad aortica
pero no la ectopia lentis.

Tabla 2. Score de hallazgos sistémicos
Signo de la mufieca y el pulgar: 3 (signo de la mufieca o pulgar: 1)
Pectus carinatum: 2 (pectus excavatum o asimetria pectoral: 1)
Deformidad retropié: 2 (pie plano: 1)
Neumotorax: 2
Ectasia dural: 2
Protrusion acetabular: 2
SS/SI reducida y ratio brazo/estatura incrementada y escoliosis no severa: 1 Observacién:
MS/MI: ratio segmento superior/inferior.
Escoliosis o cifosis toracolumbar: 1
Extension reducida del codo: 1
Hallazgos faciales (3/5): 1 (dolicocefalia, enoftalmos, fisura palpebral baja, hipoplasia malar,
retrognatia)
Estria cutanea: 1
Miopia >3 dioptrias: 1
Prolapso mitral (todos los tipos): 1
Puntaje total: méximo de 20 puntos; un score > 7diagnostico positivo.

e Alestudio genético molecular de FBN; y otros genes relevantes (p. €j., TGFBR; y TGFBR:>)
se le asigna un papel mas prominente. En la practica no es requisito formal (teniendo en
cuenta la carga econdmica que impone y la ausencia de un 100% de sensibilidad y
especificidad), pero se considera adecuado cuando esté disponible.

e Algunas de las manifestaciones del sindrome de Marfan menos especificas pierden
importancia en la evaluacion diagnostica.

e Los nuevos criterios formalizan el concepto de requerirse consideraciones diagnosticas y
pruebas adicionales si los pacientes reunen suficientes criterios para sindrome de Marfan
pero muestran hallazgos inesperados, sobre todo ante la posibilidad de un diagndstico
alternativo especifico. Se enfatiza especialmente en los sindromes de Sphrintzen-Goldberg
(SSG) y de Loeys-Dietz (SLD), y en la forma vascular del sindrome de Ehlers-Danlos
(SEDv).

Perfiles diagnosticos

En la nosologia revisada, los nuevos criterios diagnosticos se han definido para un paciente
indice esporadico o para un paciente con una historia familiar positiva (Tabla 3).

e A. En ausencia de historia familiar de SMF, el diagnostico puede ser establecido en
cuatro escenarios distintos:
o 1. La presencia de diseccion o dilatacion de la raiz adrtica (Z-score >2, ajustado
a edad y superficie corporal) y ectopia lentis indica el diagnostico de SMF,
independientemente de la existencia de hallazgos sistémicos, salvo cuando éstos
sean indicativos de SSG, SLD o SEDwv.
o 2. Lapresencia de diseccion o dilatacion (Z-score >2) y la identificacion de una
mutacion causal en FBN; es suficiente para establecer el diagnostico, aun en
ausencia de ectopia lentis.



o 3. En presencia de diseccion o dilatacion (Z-score >2), sin ectopia lentis y
ausencia o desconocimiento de mutaciones en FBN;, puede establecerse el
diagnostico de SMF cuando existan suficientes hallazgos sistémicos (=7
puntos), aunque se deben excluir en este caso la posibilidad de SSG, SLD o
SEDv con los estudios correspondientes.

o 4. En presencia de ectopia lentis pero sin dilatacion/diseccion aortica, la
identificacion de una mutacion en FBN; previamente asociada a enfermedad
aortica permite confirmar el sindrome de Marfan. Si la mutacién en FBN; no
estd asociada a enfermedad cardiovascular el paciente seria clasificado como
sindrome de ectopia lentis.

e B. En caso de individuos con historia familiar de sindrome de Marfan, el diagndstico
puede ser establecido por la presencia de ectopia lentis, un score sistémico >7 puntos o
la presencia de dilatacion de la raiz aortica (Z >2 en adultos >20 afios, 0 Z >3 en
individuos <20 afos).

Tabla 3. Critérios Ghent revisados para diagnéstico del sindrome de Marfan
En ausencia de historia familiar de sindrome de Marfan
1. Ao (Z>2) y EL=SMF
2. Ao (Z >2) y mutacion FBN1=SMF
3. Ao (Z >2) y score sistémico (=7 puntos)=SMF*
4. EL y FBNI1 identificada en individuos con aneurisma aortico=SMF
* EL con o sin score sistémico, sin mutacion en FBN;, o con mutacion FBN; no relacionada
con aneurisma/diseccion aortica=SEL
* Ao (Z >2) y score sistémico (Z >5) sin EL=MASS
* PVM y Ao (Z <2) y score sistémico (<5) sin EL=SPVM

En presencia de historia familiar (HF) de sindrome de Marfan

5. EL y HF de SMF=SMF

6. Score sistémico >7 puntos y HF de SMF=SMF*

7. Ao (Z >2 en mayores de 20 afios, Z >3 en menores de 20 afios) e HF de SMF=SMF*

Ao: diametro adrtico en senos de Valsalva (indicado por Z-score) o diseccion;
mutacion FBNI: mutacion en fibrilina 1; EL: ectopia lentis; MASS: fenotipo con miopia,
prolapso mitral, dilatacion limitrofe de raiz adrtica (Z<2), estrias y hallazgos esqueléticos;
PVM: prolapso de valvula mitral; SEL: sindrome de ectopia lentis; SMF: indica sindrome de
Marfan; SPVM: sindrome de prolapso de valvula mitral; Z: Z-score.

A Advertencia: descartar sindrome de Shprintzen-Goldberg, sindrome de Loeys-Dietz o Ehlers-
Danlos tipo vascular y tras estudio de mutaciones en TGFBR1/2, COL3A1 y bioquimica de
colageno.

Ademas, se consideran dos nuevas situaciones en menores de 20 afnos. En primer lugar, el
«trastorno inespecifico del tejido conectivo» para los casos con insuficientes hallazgos
sistémicos (<7) y/o dimensiones limitrofes de la raiz adrtica (Z <3), sin mutacion de FBN;. En
segundo lugar, el término «SMF potencial» se aplicaria en los casos, esporadicos o familiares,
con mutacion identificada en FBN; pero dimensiones que no alcanzan un Z score de 3.

En adultos, se definen ademads tres categorias alternativas: sindrome de ectopia lentis (SEL),
sindrome de prolapso de valvula mitral (SPVM) y el fenotipo MASS.


http://www.elsevier.es/es-revista-cardiocore-298-articulo-nuevos-criterios-diagnosticos-el-sindrome-S1889898X11000752#tblfn0005
http://www.elsevier.es/es-revista-cardiocore-298-articulo-nuevos-criterios-diagnosticos-el-sindrome-S1889898X11000752#tblfn0005
http://www.elsevier.es/es-revista-cardiocore-298-articulo-nuevos-criterios-diagnosticos-el-sindrome-S1889898X11000752#tblfn0005

Finalmente, reconocen que algunos pacientes son dificiles de clasificar debido a la
superposicion de fenotipos en distintas entidades.

Consideraciones especificas
Criterios cardiovasculares

Un criterio diagndstico clave en la nueva nosologia es la diseccion o dilatacion de la raiz adrtica.
El aneurisma es definido como la dilatacion de la raiz adrtica al nivel de los senos de Valsalva.
La mayor medida de la raiz obtenida correctamente debe ser corregida segun la edad y la
superficie corporal e interpretada como un Z-score (Loeys 2010a). Si la evaluacion
ecocardiografica transtoracica no permite una adecuada visualizacion de la aorta proximal, se
deben aplicar otras técnicas de imagen, tales como el ecocardiograma transesofagico, la
tomografia computarizada o la resonancia magnética y aplicar los nomogramas
correspondientes.

El prolapso de la valvula mitral se incluye en el score sistémico, sin criterio especifico en su
diagnostico, debiéndose aplicar la practica habitual.

Aunque la dilatacion o diseccion de la aorta tordcica en ausencia de dilatacion de la raiz puede
suceder en el sindrome de Marfan, esta es excepcional y, dada la baja especificidad, no se
incluye entre los criterios diagnosticos. Sin embargo, el estudio de imagen intermitente en la
aorta toracica descendente esta indicado en individuos con sospecha de sindrome de Marfan,
aun en ausencia de dilatacion de la raiz.

Criterios oculares

Los hallazgos oculares fundamentales en el sindrome de Marfan son la miopia y la ectopia
lentis. Esta tltima se basa en la exploracion con ldmpara de hendidura bajo dilataciéon maxima
de la pupila. La miopia es muy frecuente y suele ser de presentacion precoz y rapidamente
progresiva, de modo que un defecto superior a 3 dioptrias contribuye al diagnostico en
el score sistémico, si bien dado que es un hallazgo habitual en la poblacidon general solo se le
atribuye un punto es tal score.

Criterios sistémicos

Las manifestaciones clinicas del sindrome de Marfan en otros 6rganos y sistemas fueron
criticamente evaluadas por su especificidad y utilidad diagndstica basada en la opinion experta
y la literatura disponible. Varios de los criterios «menores» de la nosologia de Ghent se
eliminan, pero los hallazgos sistémicos mas selectivos se incluyen en el score sistémico (Tabla
2).

A la combinacion de los signos de la mufieca y el pulgar se les asigna tres puntos. El signo del
pulgar es positivo cuando la falange distal del mismo se extiende al borde cubital de la palma,
con o sin ayuda del paciente o examinador para lograr la maxima abduccion. El signo de la
mufieca es positivo cuando la punta del pulgar cubre enteramente las ufias de los cinco dedos
cuando envuelve la muiieca contralateral. Si uno de los dos signos esta ausente, solo se asigna
un punto.



Se asignan dos puntos a la deformidad anterior del térax, deformidad del retropié, neumotdrax
espontaneo, ectasia dural y protrusion acetabular. El pectus carinatum se considera mas
especifico del sindrome de Marfan que el pectus excavatum, asigndndosele 2 puntos.

Se asigna un punto a ocho manifestaciones, que incluyen una cardiovascular (prolapso de
valvula mitral), una ocular (miopia >3 dioptrias) y seis de otros 6rganos/sistemas. Estas son
menos especificas y pueden observarse en otros trastornos del tejido conectivo o como
variacion normal en la poblacion general.

La presencia de una relacion reducida entre segmento superior y segmento inferior (<0,85 para
adultos blancos) y ratio envergadura y estatura incrementada (>1,05 para adultos) contribuye
en un solo punto en el score sistémico. La escoliosis de al menos 20° de dngulo de Cobb o una
exagerada cifosis toracolumbar, una extension reducida del codo, los hallazgos faciales
(dolicocefalia, fisura palpebral baja, enoftalmos, retrognatia e hipoplasia malar) y la presencia
de estrias atroficas (no asociadas con cambios de peso acentuados) tienen asignados un punto
cada una.

Se eliminan asi de la nosologia actual la hiperlaxitud articular, el arco paladar aumentado y la
hernia recurrente o incisional.

Criterio genético

En la nosologia revisada se otorga un peso mayor a la genética en el diagnostico de sindrome
de Marfan y los sindromes relacionados, estableciéndose criterios de causalidad a las
mutaciones en FBN;. En el caso de que la mutacion haya sido descrita previamente, debe
demostrarse cosegregacion familiar. Si la mutacion no esta descrita previamente, se deben tener
en cuenta que tenga probabilidad de ser patogénica (mutacion sin sentido o nomsense,
insercion/delecion, mutaciones splice site o missense de determinadas caracteristicas, etc.), y
debe demostrarse, si es posible, cosegregacion en la familia.

Las manifestaciones cardiacas de sindrome de Marfan incluyen dilatacion de la raiz adrtica que
puede complicar con aneurisma disecante y el prolapso de la valvula mitral (PVM) (Maron
2005). Existen pocos datos que describan el PVM en pacientes sometidos a reemplazo de raiz
aortica.

En adultos con sindrome de Marfan, la sustitucion electiva de la raiz adrtica esta indicada
cuando el didmetro es >50 mm. En pacientes con un didmetro aértico <50 mm, la intervencioén
se considera ante un crecimiento anual >5 mm, si hay una regurgitacion aodrtica, o si hay
antecedentes familiares de diseccion de la aorta (Hiratzka 2010).

Se han alcanzado grandes mejoras en el procedimiento de reemplazo de la raiz aortica desde
que el mismo se describid por la primera vez hace 40 afos (Zehr 2004) y el uso del reemplazo
de raiz con preservacion de vélvula es cada vez méas comun en pacientes con sindrome de
Marfan. EI PVM es la segunda manifestacion cardiaca mas comun del sindrome de Marfan;
<91% de los pacientes portadores del sindrome tienen PVM (Brown1975). Aunque el PVM
puede ser asintomatico por un periodo prolongado, puede presentarse como regurgitacion mitral
aguda y severa en consecuencia de la rotura de las cuerdas tendinosas (Jeresaty 1985).

La valvula mitral

El PVM en pacientes con sindrome de Marfan que se presentan para la reparacion de un
aneurisma de la raiz aortica rara vez se discute en la literatura. Abordar la enfermedad de la



valvula mitral en pacientes con sindrome de Marfan que seran sometidos a reemplazo de raiz
aortica es importante debido a la relacion anatomica entre las 2 valvulas y el desafio potencial
asociado con operar la valvula mitral después del reemplazo de la raiz adrtica. Cuando los
pacientes sin trastornos del tejido conectivo tienen regurgitacion mitral en el momento del
remplazo de la raiz adrtica, la intervencion en la valvula mitral se realiza si la gravedad de la
regurgitacion mitral es al menos moderada (Barreiro 2005). Del mismo modo, los pacientes
de sindrome de Marfan con PVM pueden beneficiarse de la restauracion de la valvula mitral
durante la cirugia de la raiz aortica. Sin embargo, hay poca evidencia para ayudar a guiar las
decisiones con respecto al manejo de la enfermedad de la valvula mitral en pacientes con
sindrome de Marfan sometidos a una operaciéon de reparacion de dilatacion de la aorta
ascendente con disfuncion de la valvula aortica.

Kunkala y col (Kunkala 2017) analizaron retrospectivamente los datos de 166 pacientes
portadores de sindrome de Marfan con PVM que se inscribieron en un registro prospectivo
multicéntrico de pacientes sometidos a reparacion de aneurisma de la raiz adrtica. Los autores
tuvieron como objetivo describir la prevalencia, severidad y tratamiento de las manifestaciones
de la valvula mitral, asi como los resultados postoperatorios en pacientes portadores de
sindrome de Marfan con PVM que se sometieron a cirugia de reemplazo de la raiz adrtica.

Del total de 166 pacientes, 9% tenian insuficiencia mitral grado > 2 y 10% tenian insuficiencia
mitral grado 2. La gravedad del PVM e insuficiencia mitral se evalu6 mediante ecocardiografia
preoperatoriamente y < 3 afios después de la operacion. 41 pacientes (25%) fueron sometidos a
reemplazo valvular adrtico de injerto compuesto, y 125 (75%) a procedimientos de preservacion
valvular adrtica; ambos grupos presentaban prevalencias similares de grado insuficiencia mitral
> 2. 20%(33 pacientes) se sometieron a intervencion concomitante de la valvula mitral
(reparacion, n = 29; reemplazo, n = 4), incluidos los 15 pacientes con grado insuficiencia mitral
> 2. Solo 1 paciente requiri6 reintervencion en la valvula mitral durante un seguimiento medio
de 31 + 10 meses. El eco realizado 21 + 13 meses después de la cirugia revel6 insuficiencia
mitral > 2 en solo 3 pacientes (2%). Ocurrieron una muerte temprana y 2 tardias.

Los autores concluyeron que, aunque la mayoria de los pacientes con sindrome de Marfan que
se someten a reemplazo electivo de raiz adrtica tienen PVM, solo el 20% tienen procedimientos
concomitantes de la valvula mitral. Estos procedimientos concomitantes no parecen aumentar
el riesgo operatorio. En pacientes con un grado de insuficiencia mitral <2 que no se someten a
un procedimiento concomitante de la VM, la incidencia a corto plazo de insuficiencia mitral
progresiva es baja; sin embargo, se necesita mas seguimiento para determinar si los pacientes
con PVM y grado insuficiencia mitral < 2 se beneficiarian de la intervencion profilactica en la
valvula mitral.
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