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Caso clinico

Masculino de 23 anos de edad, originario del
Estado de México; actualmente reside en Cuer-
navaca, Morelos; de nivel socioeconémico bajo.
Antecedentes de madre fallecida a los 22 afos por
cardiopatia no especificada, aparentemente con
fenotipo similar al del paciente; una hija de 3 afios 6
meses, de mayor estatura a la correspondiente a su
edad. Manifesté alcoholismo ocasional. Refirid ante-
cedente de fecha no determinada de fractura de
craneo por accidente automouvilistico.

Inicié su padecimiento aproximadamente un afio
antes de su ingreso, con disnea progresiva, edema
de miembros inferiores y dolor toracico que ameritd
internamiento en un hospital de Cuernavaca. Pos-
teriormente abandona el tratamiento indicado y el
primero de marzo es hospitalizado nuevamente en
Cuernavaca por deterioro de clase funcional (CF)
con disnea de pequenos esfuerzos, ortopnea de 3
almohadas y disnea paroxistica nocturna en varias
ocasiones, asi como tos no productiva sin predo-
minio de horario y exacerbacion del edema de
miembros inferiores que progresa hasta rodillas de
presentacién vespertino.

Es valorado en la consulta externa de este
Hospital de Cardiologia del centro Médico Nacional
Siglo XXl del IMSS, el veinte de marzo, donde se le
encuentra:

* Residente de 3er afio de Cardiologia, HC CMN Siglo XXI. IMSS

Estatura 175cms
Peso 56kg
Tension arterial 120/20mmHg
Frecuencia cardiaca 90 x’
Frecuencia respiratoria 18 x’

Se cataloga como CF Il de la New York Heart
Association (NYHA), edad aparente mayor a la
cronolégica, adelgazamiento generalizado, extre-
midades largas con manos que alcanzan tercio
distal de muslos, aracnodactilia e hiperextension
de articulaciones.

La exploracion evidencié choque de la punta a
nivel del 7° espacio intercostal izquierdo en proyec-
ciéndelineaaxilarmedia, ritmo de galope ventricular,
soploexpulsivoadrticoll/1V'y escape moderado, se
encontraron signos de Musset, de Quincke, de
Lyan, del "pistoletazo" femoral, pulso de Corrigan,
pulsodelauvula, pulsodigital, asicomo doble soplo
femoral de Duroziez. Presento ingurgitacion yugu-
lar grado I, escasos estertores crepitantes en la
base de ambos pulmones; hepatomegalia doloro-
sa a 2-4-4cms por debajo del borde costal derecho
y edema de miembros inferiores hasta rodillas.

Se interna para estudio, se realizan examenes
delaboratorio (Cuadro|), radiografia de térax (Figu-
ra 1) y ecocardiograma (Cuadro Il). Egresa por
mejoria.

** Médico cardidlogo clinico adscrito al 2° piso del HC CMN Siglo XXI. IMSS
*** Médico patélogo. Jefe del servicio de Anatomia Patolégica del HC CMN Siglo XXI. IMSS
Correspondencia y solicitud de sobretiros: Dr. José de Jesus Rivera Arellano Hospital de Cardiologia CMN Siglo XXI. IMSS Cuauhtémoc 330

Col. Doctores, México, D.F. C.P. 06725
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4 N\
Cuadro I. Examenes de laboratorio
Marzo 25 Mayo 16 Mayo 27 Mayo 27

Glucosa (mg/dL) 117 90 110 -

Urea (mg/dL) 28 56 117 -

Creatinina (mg/dL) 1.2 0.8 8.6 -

Na+(mEq/L) 138 139 127 -

k+(mEgq/L) 3.8 4.2 6.5 -

Hb (g/dL) 141 12.4 - -

Hematocrito (%) 45 38 - -

Leucocitos (10%/mL) 5.2 12.4 - -

PH 7.6 7.79 7.46 7.09

pCO, mmHg) 15.6 16.4 16.1 17.7

pO, mmHg) 104 72 49 125

HCO, 15.3 12.6 1.7 55

%Saturacion 99 96.1 82 97.4
. J

Figura 2. Cortes axiales de tomografia computarizada a nivel de aorta
ascendente, en donde se observa dilatacion importante a ese nivel.

4 N\

Cuadro Il. Ecocardiograma

Aorta ascendente con dilatacién aneurismatica de 79mm
Valvula adrtica trivalva con insuficiencia aortica ++++
Volumen sistdlico final del ventriculo izq. = 123ml/m2sc
Fraccion de expulsion = 44%

Fraccion de acortamiento = 26%

Ventriculo izq. dilatado

Diametro diastdlico = 88mm

Diametro sistolico = 62mm

Insuficiencia mitral +

Derrame pericardico posterior escaso

Onda B por presion diastdlica final del ventriculo izg. >20mmhg

- J

Figura 3. Pieza anatémica que muestra dilatacion e hipertrofia

- biventricular, de predominio izquierdo, dilatacion del anillo valvular
Figura 1. Radiografia PA de térax que muestra cardiomegalia global adrtico y de los primeros cm. del arco aortico y dilatacion del anillo
grado I, sugiere dilataciéon de aorta ascendente. mitral.
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El dieciocho de abril, permaneciendo en consul-
ta externa, se programa para cirugia aortica y
reingresa a los 7 dias por deterioro de CF, hospita-
lizado hasta el ocho de mayo. El dia de su cita para
cirugia, el dieciséis de mayo, acude al servicio de
urgencias por dolor abdominal tipo célico, acompa-
fAado de nauseas. Por persistencia del dolor que se
exacerba en el postprandio inmediato se difiere la
cirugia. Posteriormente se agregan anorexia, fie-
bre y evacuaciones diarreicas; se realiza ultrasoni-
do abdominal, que no muestra aneurisma de aorta
abdominal ni otra condicion que explique la presen-
ciadel dolor, porlo que se realiza (TAC) tomografia
axial computada toracoabdominal (Figura 3) y un
diadespués (veintisiete de mayo) presenta deterio-
ro de la funcién renal con anuria, elevacién de
azoados y acidosis metabdlica. Tuvo paro
cardiorrespiratorio que revirti6 a maniobras de re-
animacion cardiopulmonar avanzada y posterior-
mente se mantuvo con ventilacién mecanica asis-
tida, se inici¢ dialisis peritoneal y nuevamente pre-
senta paro cardiaco que no respondié a maniobras
de reanimacién cardiopulmonar.

Comentario

Varon joven con sindrome de insuficiencia car-
diaca (SIC) e importante deterioro de sus condicio-
nes generales, que llega en CF Ill de la New York
Heart Association' y en quien se documenta insu-
ficiencia aortica (IAo) severa, manifestada por es-
cape aortico y franco régimen periférico de 1Ao;
corroborada por estudios de gabinete, como
ecocardiograma y TAC toracoabdominal, se docu-
menta dilatacion de la aorta ascendente.

En este escenario debemos considerar varios
procesos patolégicos que pueden cursar con es-
tas alteraciones. Iniciaremos mencionando que
por tratarse de un paciente joven debemos pensar
en padecimientos congénitos, como la valvula
aortica bicuspide 6 unicuspide,>3que ademas de la
estenosis adrtica que habitualmente ocasiona, tam-
bién puede producir IAo y que ocacionalmente se
asocia con dilatacién de laraiz adrtica y de la aorta
ascendente;* sin embargo el ecocardiograma des-
carta esta opcién. Otra anomalia congénita a con-
siderar seriala comunicacioninterventricular (CIV),
que se acompana de prolapso de unavalva aértica,
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sinembargo no presenta dilatacion delaaortay que
también se descarté con el mismo estudio.

En nuestro medio la cardiopatia reumatica conti-
nua siendo una causa muy importante de
valvulopatias, aunque este paciente en particular no
tiene historia de fiebre reumatica y tiene afeccion de
la valvula adrtica en forma aislada, lo que es poco
frecuente en la cardiopatia reumatica en la que
vemos afeccion principalmente de la valvula mitral o
compromiso plurivalvular; esto en principio hace
poco probable el diagnéstico, aunque nolo descarta.

Por otro lado, dada la cronicidad de los sintomas
podemos descartar aquellas causas de |Ao aguda
como la producida por traumatismos toracicos 6
endocarditis infecciosa aguda, que ademas no pro-
ducendilataciéndelaaorta. Laendocarditis subaguda
6cronica puede, ciertamente, afectarla valvulaadrtica
y producir |1Ao, sin embargo no hay datos en el
presente caso que apunten en este sentido.

Otra afeccion de la aorta de origen infeccioso
que puede propiciar dilataciéon aneurismatica del
vaso e insuficiencia, es la aortitis sifilitica, que
afortunadamente es rara en la actualidad; puede
ser de dificil diagndstico y habitualmente se asocia
a historia de promiscuidad sexual y evidencia
serologica con VDRL(+),® que no se refieren en
este caso.

Existen otras patologias, como la arteritis de
células gigantes®y la aortitis en espondiloartropatias
asociadas a HLA-B277 que también son causas
poco comunes de IAoy dilatacién aneurismatica de
laaortaque debendetenerse encuenta, aunque en
este caso no hay datos de compromiso osteo-
muscular inflamatorio ni afeccion arterial a otro
nivel que sugieran alguno de estos padecimientos.
Recientemente se ha encontrado mayor frecuen-
cia de IAo en pacientes obesos tratados con
farmacos que reducen el apetito,®® sin embargo
éste no es el caso de nuestro paciente.

El Sindrome de Marfan es una enfermedad del
tejido conectivo que afecta la estructura tisular de
sostén de diferentes 6rganos y es considerada de
caracter autosoémico dominante, causada por una
probable mutacion en elgende lafibrilinalocalizado
en el cromosoma 15, aunque también se han
reportado casos familiares que sugieren herencia
autosomica recesiva.'' Cursa con manifestacio-
nes musculoesqueléticas, oculares y cardio-
vasculares caracteristicas y antecedente de afec-
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cion a familiares. Dentro de las alteraciones
cardiovasculares destacan la dilatacion de la raiz
aortica y aorta ascendente por degeneracion
quistica de la capa media, causas de |IAo en un
porcentaje elevado de los casos y en menor por-
centaje insuficiencia mitral;'? puede producir disec-
cion adrtica y ruptura del aneurisma.

El caso que nos ocupa cumple tres de los cuatro
criterios clinicos que se han descrito para el diag-
néstico del sindrome de Marfan.”® Tiene historia
familiar (madre e hija) con fenotipo similar al del
paciente, lo que constituye las manifestaciones
musculo esqueléticas de la enfermedad (aracno-
dactilia, extremidades largas, hiperextension arti-
cular), hay afeccion cardiovascular importante que
le ha condicionado IC de dificil control farmacoldgico,
como se hace evidente al reingresar a la semana
por deterioro de CF. El Unico criterio que el paciente
no cumple es la afeccion ocular, que se manifiesta
por luxacion del cristalinoy miopia. Asi,conbaseen
lo anterior, concluimos que el diagndstico del pa-
ciente corresponde al sindrome de Marfan, con I1Ao
severay aneurismade la aorta ascendente, que en
este caso en particular no se asocié a diseccion
aortica, o al menos asi se demostro hasta el mo-
mento de la TAC. Cursé con manifestaciones de IC
cronica y dilatacion importante del ventriculo iz-
quierdo secundario a la |IAo de larga evolucién. La
mortalidad cardiovascular en las condiciones de
nuestro paciente es muy elevaday la posibilidad de
ruptura del aneurisma como causa directa de la
muerte debe tenerse en mente,'>'* sin embargo
consideramos que el deceso fue producto del des-
equilibrio hidroelectrolitico y acido-base causado
por insuficiencia renal aguda, asociada al uso de
medio de contraste del estudio de TAC, en un
paciente con bajo gasto cardiaco crénico.

Anatomia patolégica

El estudio de necropsia confirmé los hallazgos
antropométricos referidos. Se encontraron 160ml
de liquido cetrino en cavidad pericardica. Cardio-
megalia de 650 grs., con dilatacion e hipertrofia
biventricular, de predominio izquierdo, dilatacion
del anillo valvular aértico (138mm) y de los 7 prime-
ros centimetros del arco adrtico, asi como dilata-
ciondel anillo valvular mitral (131mm)(Figura 3).La
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valvula adrtica con engrosamiento irregular de sus
valvas; el resto del las valvulas y las arterias
coronarias no mostraron alteraciones. En la union
dela porcion ascendente con latransversa del arco
aortico se encontré un desgarro reciente de 1.2cm.
anfractuoso, con fondo hematico que se extiende
hasta la media. El estudio histolégico demostro
fibrosis, neovascularizacién, lagos de material
mucinoso, disminucion de la cantidad de fibras
elasticas y pequefos espacios quisticos en la
porcion ascendente del arco aértico; la porcidon
media y descendente solo con cambios dege-
nerativos incipientes. Miocardio con hipertrofia y
fibrosis intersticial de predominio en el ventriculo
izquierdo. A nivel pulmonar, congestion, edema y
hemorragia intraalveolar reciente y algunos
hemosiderofagos intraalveolares; enfisema centro-
lobulillar en I6bulo superior derecho. En el resto de
los 6rganos hay datos de insuficiencia cardiaca
cronica agudizada y choque cardiogénico.

Correlacion clinicopatolégica

Se trata de paciente masculino joven con ante-
cedentes familiares y estigmas fisicos sugestivos
del sindrome de Marfan. Presentd alteraciones
cardiovasculares manifestadas principalmente por
IC secundaria a IAo severa complicada con insufi-
ciencia mitral y dafio miocardico difuso. Se demos-
tré degeneracion quistica de la media en la porcién
ascendente del arco adrtico que condicioné dilata-
cion de la porcion ascendente y del anillo valvular
aortico (anuloectasia) con hipertrofia y dilatacion
biventricular de predominio en ventriculo izquierdo,
con dilatacién secundaria del anillo valvular mitral.
El paciente cumplia con los requisitos para some-
terse a reparacion quirurgica de la lesion, dados
principalmente por el diametro del anillo adrtico de
7.9 cms., con |Ao severa y el inminente riesgo de
ruptura de la aorta; de hecho, la autopsia mostro
unazonade desgarro reciente de 1.2cms., ubicado
en la porcion ascendente del arco que comprome-
tia hasta el tercio medio de la pared. Finalmente
presentd datos de bajo gasto a diversos niveles,
incluyendo signos de necrosis tubular aguda,
gastroenteropatia isquémica, miopatia visceral
isquémica en corazony tubo digestivoy congestion
multivisceral. Histologicamente se documento de-
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generacion mixoide de la valvula adrtica y discreto
enfisema centrolobulillar , datos que también han
sido descritos en el sindrome de Marfan.

Comentario final

De acuerdo a las caracteristicas fenotipicas y
clinicas el caso corresponde a sindrome de Marfan,
el cual es ocasionado por una alteracion generaliza-
da del tejido conectivo con una frecuencia de 1 por
20,000. Es una alteracién autosémica dominante
con extrema variabilidad de expresion, las mutacio-
nes esporadicas ocurren en aproximadamente un
25% de los casos. El diagnéstico se basa principal-
mente en criterios clinicos, los cuales dependen de
manifestaciones en sistemas y érganos cardinales
(ojos, esqueleto, corazén y aorta), afeccion a otros
sistemas y la historia familiar. La presencia de
manifestaciones mas especificas del sindrome de
Marfan, como la dilatacion de la aorta, diseccién de
aorta en personas jovenes no hipertensas, ectopia
lentis, son los hallazgos mas importantes para el
diagndstico; sin olvidar que éstos son comunes en
otras enfermedades del tejido conectivo.

Las anormalidades cardiovasculares se expre-
san clinicamente el 40% al 60% de los pacientes
con éste sindrome, mientras que el 80% a 95%
presentan anormalidades cardiovasculares al rea-
lizar un estudio ecocardiografico. Los hallazgos
mas comunes son el prolapso de la valvula mitral
(PVM), A0, diseccion de aorta, o ruptura adrtica,
alteraciones que favorecen la mortalidad temprana
que en promedio ocurre entre la 42y 52 décadas de
la vida. Las menos comunes son prolapso de la
valvulatricuspide y dilatacion de la arteria pulmonar.
Las anormalidades de la aorta se encuentran en
60% a 90% de los pacientes, y la prevalencia de
aumento en las dimensiones de la raiz aortica es
mayor en hombres que en mujeres. La dilatacion
de la aorta puede estar limitada a los senos de
Valsalva oinvolucrarlaporcién proximal y media de
la aorta ascendente; esta alteracion frecuentemen-
te esta acompafada de |Ao, incrementando el
riesgo de futuras complicaciones. La diseccion de
la aorta en pacientes con este sindrome, se asocia
conunadilatacién de laraizadrtica> 6 cm e historia
familiar de diseccién (por incremento de estrés en
la pared -Ley de Laplace-), esta diseccién es muy
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comun en la aorta ascendente. El prolapso de la
valvula mitral y la insuficiencia mitral secundaria,
son causa de incremento significativo en la morbi-
mortalidad de pacientes con Sindrome de Marfan.
La insuficiencia mitral puede ser crénica y progre-
siva o aparecer de manera aguda por ruptura de
cuerdas tendinosas. El prolapso de valvula mitral
es mas comun en mujeres, la frecuencia alcanza
el 60% a 80% cuando los pacientes son estudiados
con ecocardiograma, mostrando generalmente que
las valvas tienden a estar elongadas y aparente-
mente redundantes. La evaluacién inicial en los
pacientes en quienes se sospecha sindrome de
Marfan debe incluir Rx. de térax, examen
oftalmoldgicoy ecocardiografia, éste ultimo es esen-
cial para el pronéstico y el manejo; en caso nece-
sario debera realizarse cateterismo cardiaco, TAC
y/o resonancia magnética, basicamente en caso
de aneurisma aortico con o sin diseccion. Como
manejo farmacoldégico los beta-bloqueadores pue-
den reducir el porcentaje de progresion de la dilata-
cion de la aorta ascendente. En los casos de
diametro de aorta > 5.5 cm se incrementa el riesgo
de diseccidon y se recomienda realizar cirugia
“profilactica”. Los diametros de aorta <4cm, deben
seguirse anualmente con ecocardiogramasy entre
4 y 5 cm cada 6 meses, especialmente si hay
dilatacion generalizada de la aorta e IAo secunda-
ria. Las principales causas de muerte cardio-
vascular en pacientes con sindrome de Marfan
incluyen: diseccion aortica, insuficiencia cardiaca
congestiva, ruptura del aneurisma aortico, muerte
subita, isquemia e infarto miocardico y otras rela-
cionadas con el tratamiento quirargico. Finalmen-
te, el consejo genético es importante, sobre todo en
mujeres portadoras del sindrome que se encuen-
tran en edad reproductiva, ya que ademas del
riesgo CV inmediato para la mujer embarazada,
existe una probabilidad del 50% de transmitir la
genopatia al producto.®
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Las sesiones clinicopatoldgicas del Hospital Infantil de México pueden ser vistas en vivo por
television todos los miércoles.
Ademas usted puede participar, sin costo, en la discusion del caso.
Si desea mas informacion no dude en ponerse en contacto al Centro Mexicano de Educacion en
Salud por Television:
CEMESATEL
Hospital Infantil de México Federico Gomez
Dr. Marquez 162
Colonia Doctores
México, D.F. C.P. 06720
Tel. 55-88-97-91, 52-28-99-17 ext. 1526
Fax: 57-61-01-69
E-mail. adriol@liceaga.facmed.unam.mx
LADA sin costo 01-800-750-50-87
. J
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