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y cardiovascular
María Elena Soto,1 Roberto Cano,2 C. Sergio Criales,3 Leonel Avendaño,4 Nilda Espínola4 y 
Carlos García5

1Departamento de Inmunología “Instituto Nacional de Cardiología “Ignacio Chávez”; 2Departamento de Resonancia Magnética “Instituto Nacional 
de Cardiología “Ignacio Chávez”; 3Departamento de Tomografía Computada  “Instituto Nacional de Cardiología “Ignacio Chávez"; 4Departamento 
de Medicina Nuclear. “Instituto Nacional de Cardiología “Ignacio Chávez”; 5Departamento de Cirugía de  Tórax  “Hospital Infantil Privado”. Ciudad 
de México, México.

Resumen

Introducción: El pectus excavatum (PE) y el pectus carinatum (PC) son frecuentes en el síndrome de Marfan (SM) y en 
síndromes similares (SS). Los pacientes pueden evolucionar sin síntomas. En algunos hay depresión, trastornos de adaptación 
social, síntomas pulmonares y cardiovasculares, en los cuales hay controversia de su relación con el daño estructural del 
tórax. Objetivo: Evaluar la prevalencia del tipo de deformidad torácica en pacientes con SM y SS en una cohorte histórica y 
analizar el impacto clínico, pulmonar y cardiovascular. Método: Estudio prospectivo. Se incluyeron sujetos con criterios de 
Ghent y características específicas de cada síndrome, con expediente completo, ecocardiograma o resonancia magnética y 
tomografía computada, y pruebas de función respiratoria. Resultados: De un total de 338 pacientes con SM y SS, se detec-
taron 112 casos con deformidad torácica. Prevalencia de PE y PC en SM: 13.6 y 12.4; fue menor en SS. Hay compresión y 
desplazamiento de pulmón y cavidades cardiacas derechas por PE. Hay correlación entre el Índice de Haller y la presión 
sistólica de la arteria pulmonar incrementada es de 44 (p = 0.009). Conclusiones: La prevalencia de PE y PC en el SM y 
SS es alta, lo cual impacta en la función pulmonar y cardiovascular,  en esas condiciones se  requiere del manejo correctivo 
de la deformidad torácica y el objetivo no es estético.

PALABRAS CLAVE: Pectus excavatum. Pectus carinatum. Prevalencia. Daño pulmonar. Impacto cardiovascular.

Abstract

Introduction: Pectus excavatum (PE) and carinatum (PC) are common in Marfan syndrome (SM) and similar syndromes (SS). 
Patients can evolve without symptoms. In some there is depression, social adjustment disorders, pulmonary and cardiovascular 
symptoms in which there is controversy about their relationship with the structural damage of the thorax. Objective: To assess 
the prevalence of the type of thoracic deformity in patients with MS and SS in a historical and current cohort and to analyze the 
clinical, pulmonary and cardiovascular impact. Method: Prospective study. Subjects who met the Ghent criteria and who had a 
complete clinical record, an echocardiogram and/or magnetic resonance imaging, computed tomography and respiratory function 
tests were included. Results: Of a total of 338 patients with MS and SS, 112 cases with thoracic deformity were detected, the 
prevalence of PE and PC in SM 13.6 and 12.4, respectively, was lower in SS. There is compression and displacement of lung 
and right cardiac cavities by PE and the correlation between the Haller Index and the increased PASP is 44 (p = 0.009). 
 Conclusions: The prevalence of PE and PC in SM and SS is high, which impacts on lung function and cardiovascular dama-
ge, requires corrective management of the thoracic deformity and not only implies for aesthetic purposes.

KEY WORDS: Pectus excavatum. Pectus carinatum. Prevalence. Lung damage. Cardiovascular impact.
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Introducción

Las enfermedades del tejido conectivo conforman 
un grupo de padecimientos con diversa expresión 
clínica; la mejor conocida es el síndrome de Marfan 
(SM), pero existen otros padecimientos similares, con 
un fenotipo muy parecido y con características clíni-
cas diferentes.1

En el SM, la incidencia varía de 1/5000 a 1-3/10 000, 
y se presenta en ambos sexos.2 En padecimientos 
similares, la incidencia no se conoce con exactitud.

En estos padecimientos, las diversas manifestacio-
nes clínicas se han asociado con mutaciones del gen 
FBN-1, el cual se encuentra en el cromosoma 15q21.1. 
Este gen está compuesto de 65 exones y codifica la 
fibrilina-1, una glucoproteína con peso molecular de 
aproximadamente 350 kDa, componente principal de 
las microfibrillas de la matriz extracelular, lo que im-
plica que las diversas mutaciones conllevan un daño 
en el tejido conectivo.3

Los padecimientos similares al SM pueden estar 
asociados también a mutaciones en el gen FBN-1, 
pero en ellos se sabe de la participación de mutacio-
nes en los genes del factor de crecimiento transfor-
mante 1 y 2.4

El diagnóstico es clínico. La nosología de Ghent 
permite identificarlos y clasificarlos, así como sospe-
char por características clínicas específicas la posibi-
lidad de otros síndromes. Sin embargo, esto implica 
un reto en la identificación temprana del diagnóstico, 
lo cual se debe a que hay una amplia diversidad fe-
notípica, inclusive intrafamiliar, además de que gené-
ticamente se ha atribuido a que existe un alto grado 
de mutaciones espontáneas,5,6 lo cual hace que la 
expresión clínica sea muy diferente.

Una de las características clínicas que sobresalen 
en estos pacientes son los defectos faciales y mus-
culoesqueléticos, lo que ayuda a que sean identifica-
bles. La talla alta y los defectos del esternón, de las 
costillas y de la columna vertebral se presentan en la 
mayoría desde el nacimiento.

El pecho hundido o pectus excavatum (PE) es una 
de las deformidades más comunes, cuya prevalencia 
es del 0.1 al 2.6 %,7 seguido del pectus carinatum 
(PC) o «pecho de paloma» con un 0.6 %.8,9 El PE 
consiste en un sobrecrecimiento de la región condral 
junto con un desplazamiento de la parte inferior del 
esternón, lo que resulta en una deformidad cóncava10 
que puede desencadenar fatiga, molestia o dolor to-
rácico y compromete la respiración durante el ejercicio.11 

Ocurre en 1 de 300-1000 nacidos vivos, la relación 
hombre: mujer es de 4:1 y su progresión es evidente 
durante la adolescencia.12

Estas formas de deformidad torácica están relacio-
nadas con el crecimiento anormal de los cartílagos 
costocondrales. Se han identificado siete tipos de PE 
y pueden estar presentes en 27 distintos padecimien-
tos genéticos humanos asociados con mutaciones en 
diferentes exones del gen FBN-1.13

La etiología de estas deformidades en modelos ani-
males se ha encontrado asociada a mutaciones ge-
néticas del gen de la sulfotransferasa 4 (GAL3ST4) y 
afecta la codificación y función de la proteína, lo que 
implica un desequilibrio del metabolismo de sulfato 
que puede ser la causa común de varias enfermeda-
des congénitas con deformidades esqueléticas. Por 
otro lado, en estos pacientes la presencia de escolio-
sis asociada al PE puede ser común.14

También el gen GPR126 está implicado en los hu-
manos,15-19 ya que actúa en el cartílago axial para 
regular la columna vertebral normal y el desarrollo del 
esternón en el ratón. El gen GPR126 parece dirigir la 
morfología esquelética normal regulando la morfogé-
nesis del anillo fibroso, la supervivencia de los con-
drocitos y la expresión de Gal3st4 en tejidos de 
cartílago, lo cual ha sido demostrado en un modelo 
animal y proporciona datos robustos genéticos para 
determinar la fisiopatología de las deformidades del 
PE y de la enfermedad de columna idiopática.20 De 
forma habitual vemos que la deformidad torácica va 
asociada a una grave deformidad en la columna ver-
tebral (Figura 1).

Por lo tanto, no puede ser considerado como una 
condición benigna, ya que en el PE puede haber com-
presión de cavidades cardiacas cuando hay disminución 
considerable del espacio entre el esternón y la colum-
na vertebral,21,22 dando como consecuencia potencia-
les complicaciones hemodinámicas, exagerada inter-
dependencia ventricular derecha y efectos en el 
crecimiento pulmonar y en la función de la vía aérea.8 

Los síntomas como hipotensión ortostática se relacio-
nan con una reducción del retorno venoso en un ven-
trículo izquierdo comprometido, lo cual es evaluado en 
los cambios posturales del paciente.23

La decisión de realizar la corrección de ambos de-
fectos ha sido controversial, debido a que hay estu-
dios que informan de que la sobrevida en algunos es 
larga, aunque en otros se desconoce con certeza la 
repercusión clínica de estas deformidades.24

Estudios recientes han demostrado que el PE con-
duce a problemas cardiacos y pulmonares, y la 
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función del ventrículo izquierdo puede verse afecta-
da.25 En sujetos con PE, el tratamiento debe ser ana-
lizado más allá de la estética,25 debido a que pueden 
cursar con afección psicológica, daño en la autoesti-
ma y tendencia al aislamiento social, lo cual hace que, 
en casos extremos, algunos adolescentes pueden 
desarrollar ideas suicidas.26 Dependiendo de la gra-
vedad de la deformidad musculoesquelética, los pa-
cientes refieren dolor paraesternal, disnea con esfuer-
zo y arritmias, que puede ser corregido con cirugía.

El instituto es un lugar de referencia para el trata-
miento de la dilatación y la disección aórtica, una 
complicación catastrófica más temida; sin embargo, 
otros problemas médicos de igual significancia acom-
pañan a estos pacientes, por lo que la investigación 
de cada uno de los problemas permitirá conocer me-
jor el trasfondo etiológico, al saber la frecuencia y el 
impacto de cada uno de ellos.

El objetivo de este estudio fue analizar la prevalen-
cia de las deformidades torácicas en el SM y en sín-
dromes similares (SS), y el impacto clínico pulmonar 
y cardiovascular.

Método

Población

Cohorte histórica de 338 casos con SM entre sep-
tiembre de 1982 y diciembre de 2017. Un total de 112 
sujetos con deformidad torácica de todas las edades 
fueron incluidos; de ellos, 88 cumplieron con criterios 
de Ghent27 y correspondían a SM. Los pacientes con 
otros síndromes (Loeys-Dietz [LD], Beals Hecht, 
Shprintzen Goldberg, síndrome de MASS (de las si-
glas M (Mitral) A(Aortic) S (Skeletal) S (Skin)  y enfer-
medad del tejido conectivo inespecífico [ETCI]) 

tuvieron las características clínicas que los distin-
guen.28-34 Se contó con el consentimiento informado.

La intervención correctiva de la deformidad por PE 
o ETCI se realizó en forma prospectiva, entre enero 
de 2011 y enero de 2018. Se evaluaron los pacientes 
que acudieron a la consulta externa del Instituto Na-
cional de Cardiología Ignacio Chávez. Se realizaron 
historia clínica completa, evaluación oftalmológica, 
evaluación cardiovascular y puntaje del score sisté-
mico. Todos los pacientes tuvieron evaluación por 
ecocardiograma, resonancia magnética (RM) o tomo-
grafía computada (TC). A los casos detectados con 
compresión torácica e índice de Haller > 3.2 se les 
solicitaron pruebas respiratorias, espirometría y ple-
tismografía. La mediciones del índice de Haller se 
evaluaron por un cardiólogo experto. A los sujetos 
detectados con compromiso pulmonar o cardiaco im-
portante se les propuso intervención mediante la 
instalación de barras de Nuss. Los pacientes con 
dilatación aórtica en riesgo fueron intervenidos elec-
tivamente y en otros se realizó cirugía cardiaca de 
urgencia por disección aórtica.

Ecocardiografía 

El cardiólogo-ecocardiografista realizó el ecocardio-
grama transtorácico con el paciente en decúbito lateral 
izquierdo. Se utilizó un equipo de ultrasonido IE35 
(Philips Medical Systems, Bothell, Washington, 
EE.UU.) provisto de un transductor S5-1, con modo M, 
bidimensional y Doppler color, pulsado y continuo.

Se utilizaron los planos paraesternales en eje corto 
y largo, apical de cuatro, tres y dos cámaras, y su-
praesternal. En el eje largo paraesternal se valoró la 
presencia de prolapso de la válvula mitral y aórtica, 
y en el plano apical de cuatro cámaras se valoró la 

Figura 1. A: mujer de 15 años con síndrome de LD con PC y escoliosis grave, que ameritó durante su evolución tres intervenciones quirúrgicas 
de columna. B: hombre de 21 años con Shprintzen-Goldberg con PC que mantiene mejoría con uso de corsé. C: hombre de 38 años con SM, 
escoliosis y PE con índice de Haller de 4.5.
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presencia de prolapso de la válvula tricúspide. La 
gravedad de la insuficiencia mitral, aórtica y tricuspí-
dea se valoró con Doppler color y continuo, de acuer-
do con los lineamientos descritos. La función sistólica 
del ventrículo izquierdo se evaluó en los planos api-
cales de cuatro y dos cámaras, calculando la fracción 
de expulsión del ventrículo izquierdo mediante el mé-
todo de Simpson modificado, y se consideró normal 
cuando fue > 53 %.35 La presión sistólica de la arteria 
pulmonar (PSAP) se determinó utilizando la velocidad 
pico de la regurgitación tricuspídea en el plano apical 
de cuatro cámaras con Doppler color y continuo. Se 
calculó el gradiente transtricuspídeo mediante la 
ecuación de Bernoulli modificada, y a este se sumó 
la presión auricular derecha de acuerdo con el colap-
so de la vena cava inferior. La PSAP fue clasificada 
como leve (30-49 mmHg), moderada (50-69 mmHg) 
o grave (> 70 mmHg). Esta clasificación de hiperten-
sión pulmonar se basó en el consenso de expertos 
del American College of Chest Physicians/American 
Thoracic Society.36

Tomografía computada

Se empleo un tomógrafo de 256 cortes y doble fuen-
te de energía (SOMATOM Definition Flash; Siemens 
Healthcare, Forchheim, Germany). Se hicieron estu-
dios y una colimación de 128 × 0.6 mm. Se empleó 
un protocolo de reducción de dosis de radiación con 
modulación de corriente del tubo basada en el eje z.

Resonancia magnética

Los estudios fueron realizados en un equipo SIE-
MENS Magnetom Avanto de 1.5 Teslas. Las secuen-
cias para la visualización y la valoración del tórax son 
secuencias T1 (sangre negra) en corte axial a un 
grosor de corte de 8 mm abarcando la totalidad del 
tórax. La disminución del diámetro anteroposterior se 
evalúa a través del índice de Haller, el cual se obtiene 
dividiendo el diámetro transverso máximo del tórax 
entre el diámetro anteroposterior mínimo (medición 
que se realiza desde el borde anterior del cuerpo 
vertebral hasta el borde posterior del esternón).37

Análisis estadístico

Las variables con distribución gaussiana se expre-
saron con medidas de tendencia central, media y des-
viación estándar; las variables sin distribución normal, 

con mediana y valor mínimo y máximo; y las variables 
categóricas, con porcentajes. La comparación de me-
dias con distribución normal se realizó con la prueba 
t de Student o U de Mann-Whitney; para variables 
categóricas, con prueba de ji al cuadrada con correc-
ción de Yates, o según el caso del número esperado 
menor de 5 prueba exacta de Fisher. Los cálculos de 
prevalencia se hicieron con tablas de 2 × 2, conside-
rando la población en riesgo y el tiempo del estudio.

Resultados

De un total de 338 pacientes con SM y SS se de-
tectaron 112 casos con deformidad torácica, de los 
cuales 48 (43 %) eran mujeres y 64 (57 %) eran hom-
bres, con una edad promedio de 28 ± 14 años. Los 
síndromes fueron SM en 88 (79 %), LD en 14 (13 %), 
Beals-Hecht en 3 (3 %), enfermedad del tejido conec-
tivo inespecífico (ETCI) en 3 (3 %) y síndrome de 
MASS en 2 (2 %). Las características demográficas 
de los síndromes de muestran en la Tabla 1.

La frecuencia de los criterios de Ghent en cada 
síndrome y las características que los distinguen se 
muestran en la Tabla 2. El hipertelorismo estuvo pre-
sente en 12 de 14 (86 %) de los casos con LD y en 
otros había úvula bífida (Figura 2).

En 112 casos, la frecuencia de PE fue de 57 (51 %,) 
y la de PC fue de 55 (49 %), de los cuales la deformi-
dad torácica fue simétrica o asimétrica en 36 (32 %) 
y 21 (18 %) vs. 26 (23 %) y 29 (26 %), respectivamente. 
Del total de PE y PC, hubo formas graves de ambos 
(Figura 3), las cuales fueron encontradas en un total 
de 5 (9 %) y 7 (16 %) casos, respectivamente.

Figura 2. A: mujer de 20 años con LD e hipertelorismo que fue inter-
venida por dilatación aortica de forma electiva con cirugía de David. 
B: niña de 3 años con LD, hipertelorismo y craneosinostosis. C: úvula 
bífida en un joven de 15 años con LD. D: úvula bífida con presentación 
diferente en un niño de 10 años con LD.

D

C

B

A

Si
n 

co
nt

ar
 c

on
 e

l c
on

se
nt

im
ie

nt
o 

pr
ev

io
 p

or
 e

sc
ri

to
 d

el
 e

di
to

r, 
no

 p
od

rá
 r

ep
ro

du
ci

rs
e 

ni
 f

ot
oc

op
ia

rs
e 

ni
ng

un
a 

pa
rt

e 
de

 e
st

a 
pu

bl
ic

ac
ió

n.
 

 
©

 P
er

m
an

ye
r 

20
18



Soto ME, et al.: Pectus excavatum y carinatum en el síndrome de Marfan y padecimientos similares

S71

La relación del PE y la escoliosis se halló en 78 de 
112 (70 %); el total de sujetos con escoliosis y PE fue 
de 39 de 57 (68 %), y con PC fue de 39 de 55 (71 %).

El promedio del índice de Haller en los pacientes con 
PE tuvo una mediana de 5.5 (rango: 2 a 53). La com-
presión de las cavidades derechas por PE ocurrió en 
26 a de 57 (46 %), con una prevalencia del 7.6 %. El 
desplazamiento del corazón y el desplazamiento pul-
monar se observó en 14 de 57 (25 %), con una preva-
lencia del 4 %.

El seguimiento prospectivo de los sujetos con PE 
después del año 2011 incluyó a 47 pacientes, de los 
cuales 10 fueron intervenidos quirúrgicamente por pre-
sentar dilatación o disección aórtica (ocho con cirugía 
de Bentall y dos con cirugía de David). La corrección del 
PE mediante barras de Nuss en los ocho primeros no 
se indicó por ser prioridad la intervención por dilatación 
o disección; los dos de cirugía electiva con procedimien-
to de David no tenían PE con efecto de compresión o 
desplazamiento de cavidades derechas. Los sujetos con 

Tabla 1. Características demográficas de los pacientes con síndrome de Marfan y padecimientos similares

SM 
n = 88 (100)

LD 
n = 14 (100)

ETCI 
n = 3 (100)

Sg 
n = 2 (100)

BH 
n = 3 (100)

MASS 
n = 2 (100)

Total

Adultos 80 (90) 7 (50) 1 (34) 3 (100) 2 (100) 94

Niños 8 (10) 7 (50) 2 (66) 2 (100) 18

Edad adultos 27 (5‑64) 32 (21‑38) 22 59 (21‑61) 19 (18‑20) 94

Edad niños 13 (9‑16) 10 (5‑32) 14 (13‑15) 12 (7‑16) 18

Mujeres 40 (46) 8 (57) 0 0 0 0 48

Hombres 48 (54) 6 (43) 3 (100) 2 (100) 3 (100) 2 (100) 64

IMC 29 ± 13 22 ± 11 16 ± 4 12 ± 6 28 ± 2 19 ± 2 17 ± 10

Lugar de origen.

CDMX 43 (38) 6 (5.3) 3 (2.7) 1 (0.9) 0 2 (1.7) 55 (49)

Estado de México 12 (10.5) 4 ( 3.5) 0 0 0 0 16 (14)

Puebla 5 (4.5) 0 0 1 (0.5) 0 0 6 (5.3)

Guanajuato 5 (4.5) 1 (0.9) 0 0 0 0 6 (5.3)

Veracruz 3 (2.7) 0 0 0 1 (0.8) 0 4 (3.5)

Oaxaca 3 (2.7) 1 (0.8) 0 0 0 0 4 ( 3.5)

Chiapas 3 (2.7) 0 0 0 0 0 3 (2.7)

Michoacán 2 (1.8) 1 (0.9) 0 0 0 0 3 (2.7)

Zacatecas 2 (1.8) 0 0 0 0 0 2 (1.8)

Durango 2 (1.8) 0 0 0 0 0 2 (1.8)

Sinaloa 2 (1.8) 0 0 0 0 0 2 (1.8)

Tlaxcala 2 (1.8) 0 0 0 0 0 2 (1.8)

Guerrero 2 (1.8) 0 0 0 0 0 2 (1.8)

SLP 1 (0.9) 0 0 0 0 0 1 (0.9)

BCS 1 (0.9) 0 0 0 0 0 1 (0.9)

Tamaulipas 0 1 (0.9) 0 0 0 0 1 (0.9)

Hidalgo 0 0 0 0 1 (0.9) 0 1 (0.9)

Yucatán 0 0 0 0 1 (0.9) 0 1 (0.9)

Total 88 (78.5) 14 (12.5) 3 (2.7) 2 3 2 112

BCS: Baja California Sur; BH: Beals Hecht; CDMX: Ciudad de México; ETCI: enfermedad del tejido conectivo inespecífico; IMC: índice de masa corporal; LD: Loeys‑Dietz; 
MASS:  prolapso mitral, dilatación aórtica, alteraciones esqueléticas parecidas a Marfan y lesiones en piel; SG: Shprintzen Goldberg; SLP: San Luis Potosí; SM: síndrome de Marfan.
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PC seguidos de 2011 a la fecha fueron 48, de los cuales 
en 20 hubo dilatación o disección (o ambas) y la cirugía 
se realizó con procedimiento de Bentall y Bono (BB); en 
seis de manera electiva se realizó procedimiento de 
David. El comparativo del grupo de deformidad torácica 
en el que se realizaron más cirugías con dilatación aór-
tica importante fue el grupo de PC (p = 0.01).

Todos contaron con estudio ecocardiográfico, el 
cual mostró desde la primera evaluación dilatación o 
disección aórtica (Figura 4).

La prevalencia global de PE y PC, así como la razón 
de momios y el intervalo de confianza del 95 % en 
cada uno de los padecimientos, se muestran en la 
Tabla 3.

Tabla 2. Distribución y frecuencia de los criterios de ghent para la clasificación del síndrome de Marfan y signos clínicos que 
predominan en padecimientos similares

Criterios de ghent SM
n = 88 (100)

LD
n = 14 (100)

ETCI
n = 3  (100)

Sg
n = 2 (100)

BH
n = 3 (100)

MASS
n = 2 (100)

Total
112

AHF 56 (67) 9 (64) 0 1 (50) 1 (33) 0 67 (60)

Luxación de cristalino 46 (53) 2 (14) 0 2 (100) 0 0 50 (45)

Dilatación aórtica 78 (89) 13 (93) 0 2 (100) 3 (100) 1 (50) 97 (87)

Puntaje sistémico

Steinberg/WM 79 (90) 12 (86) 3 (100) 2 (100) 3 (100) 2 (100) 101 (90)

Pectus carinatum 42 (48) 8 (57) 1 (33) 2 (100) 2 (67) 0 55 (49)

Pectus excavatum 46 (52) 6 (43) 2 (67) 0 1 (33) 2 (100)

Pie cavo 52 (59) 13 (93) 3 (100) 2 (100) 2 (67) 1 (50) 73 (65)

Neumotórax

Ectasia dural 68 (77) 9 (64) 3 (100) 2 (100) 2 (67) 1 (50) 86 (77)

Protrusión acetábulo 7 (8) 1 (7) 0 1 (50) 0 0 9 (8)

Reducción SS/SI 72 (82) 11 (79) 2 (67) 1 (50) 3 (100) 1 (50) 90 (80)

Escoliosis 69 (78) 12 (86) 1 (33) 2 (100) 1 (33) 1 (50) 86 (77)

Extensión de codo R 20 (18) 3 (2.7) 0 1 (50) 3 (100) 0 27 (24)

Rasgos faciales 83 (94) 13 (93) 2 (67) 2 (100) 3 (100) 2 (100) 105 (94)

Miopía 47 (53) 5 (36) 0 1 (50) 1 (33) 0 54 (48)

Estrías 63 (72) 10 (72) 3 (100) 2 (100) 2 (67) 2 (100) 82 (73)

Prolapso valvular mitral 61 (69) 9 (64) 0 2 (100) 1 (33) 2 (100) 75 (67)

Total PS 11 ± 3 10 ± 2 7 ± 1 14 ± 2 9 ± 1 12 ± 3 11 ± 3

Características en SS

Hipertelorismo 0 12 (86) 0 1 (33) 0 0 13 (12)

Úvula bífida 0 8 (57) 0 0 0 0 8 (7)

Millia 0 8 (57) 0 0 0 0 8 (7)

Craneosinostosis 0 0 0 1 (50) 0 0 1 (0.8)

Arterias tortuosas 0 7 (50) 0 1 (50) 0 0 8 (0.8)

Orejas de duende 0 0 0 0 2 (67) 0 3 (2.7)

Contractura flexión 0 0 0 0 3 (100) 0 3 (2.7)

AHF:  Antecedentes heredo‑famiiares; BCS: Baja California Sur; BH: Beals Hecht; CDMX: Ciudad de México; ETCI: enfermedad del tejido conectivo inespecífico; LD: Loeys‑Dietz; 
MASS: prolapso mitral, dilatación aórtica, alteraciones esqueléticas parecidas a Marfan y lesiones en piel; PS: Puntaje de score; R: Reducido; SG: Shprintzen Goldberg; SLP: San Luis 
Potosí; SS/SI: Segmento superior/segmento inferior; SM: síndrome de Marfan; SS: síndromes similares; WM: Walker Murdock.
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Enfermedad cardiovascular

Se detectó dilatación aórtica en 97 (87 %), disec-
ción en 26 (23 %), prolapso valvular mitral (PVM) en 
75 (67 %), prolapso valvular tricúspide en 22 (20 %) 
y prolapso valvular aórtico en 25 (22 %), insuficiencia 
mitral en 50 (45 %), insuficiencia aórtica en 49 (44 %) 
e insuficiencia tricúspide en 26 (23 %), y arritmias en 
10 (8 %). La frecuencia de ellas por tipo de deformi-
dad torácica se muestra en la Tabla 4.

De 14 pacientes que tuvieron desplazamiento de 
cavidades cardiacas por PE, 13 tuvieron PVM y un 
paciente tenía PC, lo que hace una frecuencia mayor 
de PVM en sujetos que presentan desplazamiento de 
cavidades por PE en la RM de 12 (intervalo de con-
fianza del 95 %: 2-126; p = 0.001).

El promedio de la fracción de expulsión del ventrí-
culo izquierdo fue de 55 ± 10 %, y el de la PSAP fue 
de 29 ± 10 mmHg.

Enfermedad pulmonar

Se encontró patrón restrictivo pulmonar en 
25 (22 %), obstructivo en 4 (3.5 %), desplazamiento 
pulmonar en 15 (13 %), presencia de bullas en 
10 (9 %), neumotórax en 3 (2.5 %) y oligohemia en 
1 (0.8 %) (Figuras 5 y 6). En los sujetos con PE, la 
correlación fue de 0.44; a mayor índice de Haller, 
mayor incremento de la PSAP, lo cual mostró 
significancia estadística (p = 0.009) (Figura 7). La 
comparación de estos hallazgos en relación con la 
deformidad torácica se muestra en la Tabla 4.

Cirugías realizadas

Con procedimiento de BB, un total de 30 (27 %), de 
las cuales 10 se realizaron entre 1982 y 2010 (periodo 
de 28 años) y 20 entre 2011 y 2017 (periodo de 6 años). 
Con procedimiento de David, 8 (7 %) entre 2012 y 2017.

Mortalidad

Fallecieron cuatro pacientes, de los cuales dos te-
nían SM; a uno de ellos, de 38 años, se le realizó la 
primera cirugía de BB en 2003 y la segunda re-Bentall 
en 2015, y falleció por choque cardiogénico; el segun-
do paciente ingresó con disección aórtica Stanford A, 
con involucro del tronco braquiocefálico, carótida co-
mún, interna y externa derechas, y segmento proximal 
de ambas subclavias y carótida común izquierda, se 
le realizó cirugía de BB en 2015, y falleció en su casa 
por nueva disección aórtica abdominal.

Figura 4. A: ecocardiograma transesofágico que muestra aneurisma 
de la aorta ascendente e insuficiencia aórtica moderada. B: eje largo 
paraesternal que muestra dilatación de aorta ascendente con colgajo 
de la íntima, que sugiere disección de la aorta ascendente.

BA

Figura 3. A: niño de 3 años con Shprintzen-Goldberg intervenido por dilatación aortica grave, el cual tiene PC grave. B: niño de 3 años con LD, 
PE e índice de Haller de 7.5. C: hombre de 32 años con PE e índice de Haller de 9.5.
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De los otros dos fallecimientos, uno con síndrome 
de LD, de 29 años, tuvo disección Stanford A De-
Bakey III, insuficiencia aórtica grave y dilatación aór-
tica mayor de 90 mm, fue intervenido de urgencia y 
falleció a los 4 días posteriores por choque cardiogé-
nico, y el otro paciente, también de 29 años, con 
Shprintzen Goldberg, ingresó con insuficiencia aórtica 

importante y dilatación de senos de Valsalva de 
98 mm, y falleció durante su estancia y preparación 
quirúrgica por fibrilación ventricular e hipotensión con 
paro cardiorrespiratorio. Los tres intervenidos lo fue-
ron mediante el procedimiento de BB.

Los hallazgos clínicos, pulmonares y cardiovascu-
lares de acuerdo con el tipo de deformidad torácica 
se muestran en la Tabla 4.

De los 112 pacientes se pudo seguir prospectiva-
mente para el estudio actual, a partir de 2011, a 104, 
ya los otros dejaron de venir entre 2006 y 2011, pero 
se localizaron por vía telefónica y estaban vivos.

De los pacientes con SM que presentaban compre-
sión cardiaca de cavidades derechas y fueron inter-
venidos mediante instalación de barras de NUSS se 
muestran los datos clínicos en la Tabla 5.

Limitación

No se estudiaron de forma prospectiva aspectos 
psicosociales ni síntomas asociados a depresión. Los 
pacientes estudiados tenían en su mayoría larga evo-
lución de la enfermedad, y se requiere un estudio en 

Tabla 3. Prevalencia general del pectus excavatum y del pectus carinatum en cada síndrome

Pectus excavatum Pectus carinatum

Prevalencia RM (IC 95%) Prevalencia (IC 95%)

Marfan 13.6 14 (11.9‑51.8) 12.4 15 (7.9‑32.1)

Loeys Dietz 1.7 4 (1.3‑12.06) 2.3 7.8 (2.6‑23.6)

ETCI 0.59 10 (0.9‑114) 0.29 2.6 (0.23‑29.2)

Beals Hecht 0.29 2.4 (0.22‑27.9) 0.59 10 (0.94‑119)

Shprintzen Goldberg 0 ‑ 0.59 ‑

MASS 0.59 1.1 (0.23‑23.5) 0 ‑

ETCI: enfermedad del tejido conectivo inespecífico; IC: intervalo de confianza; MASS: prolapso mitral, dilatación aórtica, alteraciones esqueléticas parecidas a Marfan y lesiones en 
piel; RM: razón de momios.

Figura 7. Imagen que muestra la correlación entre el índice de Haller 
y la PSAP.

BA

Figura 6. A: joven de 17 años con LD y bullas subpleurales. B: joven 
de 15 años con aneurisma del arco aórtico que se extiende desde 
el arco proximal hasta el istmo con un diámetro de 61 mm. Muestra 
aéreas de oligohemia pulmonar.

BA

Figura 5. A: joven de 18 años con SM e índice de Haller de 18. 
Resonancia Magnética. Secuencia T1 en corte axial. Desplazamiento 
cardiaco a hemitórax izquierdo con compresión extrínseca de las cavi-
dades derechas, reducción importante del diámetro entre el cuerpo 
vertebral y el esternón. B: joven de 17 años con LD y PC, con extenso 
neumotórax izquierdo que desplaza al mediastino en sentido con-
tralateral y que se asocia con adherencias pleurales hacia el lóbulo 
superior.

BA
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el que la evaluación basal de las pruebas respirato-
rias se realice para determinar si los cambios estruc-
turales torácicos incrementan la condición o el daño 
cardiopulmonar.

Discusión

En este estudio, la prevalencia de la deformidad 
torácica en el SM y SS es mayor que lo informado en 
la literatura.7-9 La progresión de la deformidad torácica 
ocurre durante la adolescencia,38-42 y por lo tanto en 
esta etapa es cuando los síntomas y los aspectos 
psicosociales pueden ser más evidentes, y sin em-
bargo pueden ser menos considerados por el pacien-
te o por el médico.43

En el SM y SS la principal complicación catastrófica 
es la dilatación y la disección de aorta, la cual es pro-
gresiva y disminuye la sobrevida con una tasa alta de 
mortalidad. Sin embargo, no hay síntomas específicos 
cuando la dilatación progresa, y los que pueden pre-
sentarse son inusuales. Cuando ocurre la disección 
aórtica los pacientes presentan dolor abdominal agu-
do o dolor en el pecho y la espalda; no obstante, 
también puede presentarse atípicamente con un dolor 

mínimo o nulo, lo que dificulta el diagnóstico, pues 
puede tratarse de sintomatología puramente pulmonar 
relacionada con neumotórax espontáneos.

El seguimiento de las cirugías realizadas en pacien-
tes con SM por disecciones combinadas de tipo A y 
B muestra una tasa de supervivencia estimada a 
5 años del 80,1 % y una tasa de reintervención del 
55,3 %; por lo tanto, una tasa tan alta de reinterven-
ciones pone de relieve la necesidad de una vigilancia 
y un tratamiento cuidadosos para los pacientes con 
SM que sobreviven a una disección aguda.44

El punto principal en estos padecimientos es recono-
cer que la mayor causa de mortalidad está relacionada 
con el incremento del diámetro aórtico; sin embargo, 
hay daño sistémico y generalizado, por lo que un alto 
grado de conocimiento y sospecha para integrar la 
compleja problemática de estos síndromes lleva implí-
cito que requieren un manejo multidisciplinario que in-
cluya reumatólogo, oftalmólogo, cardiólogo, ortopedis-
ta, odontólogo, psicólogo y ginecólogo en los casos de 
embarazo, con un consejo genético oportuno, para 
ofrecer integralmente la atención que se merecen.

En esta serie se puede establecer que hay una gran 
relevancia en tomar en cuenta toda la información 

Tabla 4. Frecuencias de hallazgos cardiovasculares y pulmonares de acuerdo con la deformidad torácica

Complicación cardiovascular Total 112 (100%) Pectus excavatum n = 57 (51%) Pectus carinatum n = 55 (49%) p

Dilatación aórtica 97 (87) 46 (41) 51 (46) 0.09

Disección aórtica 26 (23) 9 (8) 17 (15) 0.09

Prolapso valvular mitral 75 (67) 41 (37) 34 (30) NS

Prolapso valvular tricúspide 22 (20) 11 (10) 11 (10) NS

Prolapso valvular aórtico 25 (22) 10 (9) 15 (13) NS

Insuficiencia mitral 50 (45) 25 (22) 25 (22) NS

Insuficiencia de tricúspide 26 (23) 16 (14) 10 (9) NS

Insuficiencia aórtica 49 (44) 22 (20) 27 (24) NS

Complicación pulmonar

Patrón restrictivo 25 (22) 20 (18) 5 (4) 0.0001

Patrón obstructivo 4 (3.5) 4 (3.5) 0 NS

Neumotórax 3 (2.5) 2 (1.7) 1 (0.8) NS

Bullas 4 (3.5) 2 (1.75) 2 (1.75) NS

Enfisema paraseptal 1 (0.8) 1 (0.8) 0 NS

Oligohemia 1 (0.8) 1 (0.8) 0 NS

Desplazamiento de cavidades 15 (13) 14 (12.5) 1 (0.5) 0.0004

Compresión de cavidades derechas 27 (24) 27 (24) 0 0.0001

NS: no significativo.
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pertinente, buscando pistas importantes con el fin de 
desarrollar un diagnóstico diferencial en casos de reto 
diagnóstico.

Las deformidades torácicas y la escoliosis son co-
munes en estos pacientes, y en esta serie se confirma 
que la escoliosis está altamente relacionada con la 
deformidad del tórax en el SM y los SS, lo cual tiene 

relación con disfunción pulmonar, que se expresa clí-
nicamente en diferentes formas. Sin embargo, hay 
informes de que la condición de daño pulmonar aso-
ciada a esta relación de escoliosis con PE puede 
mejorar una vez que se realiza la corrección de la 
deformidad torácica, y hay además mejoría de la fun-
ción ventricular derecha, pero aún es controversial.44

Tabla 5. Pacientes con síndrome de Marfan y pectus excavatum sometidos a cirugía correctiva del tórax

Caso Año de 
ingreso

Sexo Edad Descripción Cirugía

1 2011 H 11 10/09/2010 Inicio con precordial, cianosis
26/05/2011 Acudió a valoración, el ECO mostró PVM y PVT 
e IM leve. Notaron PE.
09/08/2012 Diagnóstico de SM, la RM mostró PE, índice 
de Haller de 4.5 que limitaba movimiento de cavidades 
derechas en diástole. Las PR con patrón restrictivo.

19/02/2013
Instalación de barras de Nuss.
13/07/2016
Retiro de barras de Nuss.

2 2001 H 32 20/01/1986 El paciente a los 5 años con palpitaciones, fue 
evaluado FINC, le indicaron verapamilo.
12/03/2001 Continuo con palpitaciones y disnea, acudió 
al INC, se diagnosticó SM, el ECO reportó IM, PVM, FA 
paroxística, y la RM PE con índice de Haller de 5.6.
20/03/2013 Incrementa la disnea, el ECO mostró IM grave y 
la RM PE con índice de Haller de 9.5, el corazón y pulmón 
desplazados sin dilatación aortica. Las PR con patrón 
restrictivo.

20/03/2013
Instalación de barras de Nuss.
09/10/2014
Cirugía para cambio valvular mitral. 

3 2014 H 25 13/01/2014 El paciente con dolor torácico y palpitaciones, 
se diagnosticó SM. El ECO mostró aneurisma subvalvular 
mitral, IM leve.
18/02/2014 La RM PE con índice de Haller de 5.6. 
Compresión del tercio medio y apical de VD e IM. Las PR 
normales. 

01/12/2014
Instalación de barras de Nuss. 

4 2001 H 21 13/01/2001 El padre del paciente con diagnóstico de SM 
presentó disección aórtica y se revisaron los familiares.
05/08/09 El hijo (caso) fue diagnosticado con SM. El ECO 
mostro PVM, PVT y la RM PE con índice de Haller de 10 sin 
restricción respiratoria.
18/07/2012 Lumbalgia, dolor precordial, palpitaciones.
12/01/2015 La RM mostró incremento del índice de Haller 
a 32 y desplazamiento del corazón del lado Izquierdo con 
dilatación aórtica.

22/01/2015
Instalación de barras de NUSS.

5 2015 H 9 9/12/2014 Dolor torácico ocasional y disnea.
13/03/2015 Diagnóstico de SM, en un estudio de TC 
se mostró PE con índice de Haller de 5.9 que restringe 
el movimiento diastólico del VD en su tercio basal, sin 
dilatación aórtica. PR con patrón restrictivo.

01/05/2015
Instalación de barras de Nuss.

6 2016 H 20 19/05/2016 Disnea ocasional y dolor torácico, problemas 
psicosociales relacionados con el pectus. Se diagnosticó 
ETCI.
20/07/2016 El ECO mostró PVN, la RM PE con índice de 
Haller de 4.2, sin dilatación aórtica. PR normales. 

08/03/2017
Instalación de barras de Nuss.

7 2017 H 16 27/03/2017 El padre con SM falleció por disección aórtica. 
Fue evaluada toda la familia y el paciente con SM. La 
RM mostró PE con índice de Haller de 9, compresión de 
la pared libre del ventrículo derecho, disfunción sistólica 
ventricular y dilatación aórtica. 

03/07/2017
Instalación de barras de Nuss.

ECO: ecocardiograma; FINC: otro hospital; IM: insuficiencia mitral; INC: Instituto Nacional de Cardiología; PE: pectus excavatum; PR: pruebas respiratorias; PVM: prolapso valvular 
mitral; PVT: prolapso valvular tricúspide; RM: resonancia magnética; TC: tomografía computada.
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La intervención correctiva del tórax en esta serie 
tiene muy corta evolución; sin embargo, la mejoría 
clínica ha sido evidente, aunque se requiere segui-
miento a largo plazo para determinar si la intervención 
mejora las condiciones pulmonares y cardiacas, con 
preguntas de investigación muy concretas.

Aunque los síntomas pulmonares no son una carac-
terística principal en el SM, es evidente lo encontrado 
en esta serie, que muchos de los pacientes tienen 
cierto grado de patología pulmonar subyacente. El 
neumotórax espontáneo unilateral o bilateral es una 
manifestación clínica común, y su prevalencia es del 
4.4 %; en esta serie fue menor, pero es factible que 
algunos casos previos a la intervención realizada lo 
hayan presentado y en su momento no se realizaran 
los estudios pertinentes de imagen.45 Otras anomalías, 
como las congénitas lobulares, han sido reportadas, 
así como cambios fibróticos en panal de abeja y 
enfisema.46-49

En pacientes con PE, algunas de las alteraciones 
cardiovasculares, como palpitaciones, dolor torácico 
ocasional y disnea, o bien esofágicas manifestadas 
por dolor torácico «atípico» o reflujo gastroesofágico, 
son el resultado de la compresión del mediastino 
causada por el choque del esternón, que es la causa 
de muchos de los síntomas y de los hallazgos 
electrocardiográficos.50

La compresión ventricular derecha ha sido detecta-
da en estos pacientes con y sin desplazamiento de 
las estructuras cardiacas. Por ello se ha sugerido que 
la evaluación anatómica y funcional es de gran impor-
tancia para una comprensión integral de la enferme-
dad y un plan de evaluación de cambios en el segui-
miento y tratamiento adecuados, en los que el apoyo 
de la imagen es fundamental.51 La frecuencia y la 
prevalencia de esta condición se confirman en esta 
serie, y tiene relevancia clínica y funcional.

Los estudios de prevalencia indican al investigador 
la abundancia de los eventos que pueden presentarse 
en una población susceptible a ciertas complicaciones 
dentro de su enfermedad, y tiene su mayor utilidad en 
los estudios de planificación de servicios sanitarios. 
Las alteraciones musculoesqueléticas de estos pa-
cientes deben ser tomadas en cuenta para su atención 
oportuna y pueden ser la base integral del estudio 
etiológico, ya que pueden guardar amplia interrelación 
con situaciones graves de la enfermedad.

El PE y el PC tienen alta prevalencia en el SM y el 
LD. El PE es progresivo y conlleva la compresión de 
estructuras cardiacas y pulmonares, lo cual está rela-
cionado con disfunción pulmonar. Un hallazgo 

relevante es que hay correlación entre un mayor ín-
dice de Haller y la PSAP, lo cual no ha sido previa-
mente reportado y puede tener relevancia clínica 
pronóstica.

Las manifestaciones cardiovasculares parecen es-
tar relacionadas con el desplazamiento y la compre-
sión de las cavidades derechas. Sin embargo, a pesar 
del impacto que la deformación por PE tiene sobre el 
funcionamiento de los órganos en el tórax y ha sido 
informado desde hace más de dos décadas,52,53 se 
requieren estudios prospectivos proyectados para 
evaluar cada una de las manifestaciones, relaciona-
das con cada tipo de deformidad, con la presencia de 
prolapso valvular, arritmias y disfunción ventricular 
derecha.

Los métodos de imagen son complementarios entre 
sí y aportan gran conocimiento de los cambios vas-
culares y esqueléticos durante la evaluación de estos 
pacientes. La ecocardiografía podría determinar el 
estado basal al momento del diagnóstico y los cam-
bios durante el efecto compresivo o no compresivo de 
las deformidades torácicas. La RM y la TC desempe-
ñan un papel fundamental en los cambios estructura-
les para la decisión correctiva de la deformidad, prin-
cipalmente en sujetos con disfunción pulmonar y 
cardiaca, cuya interrelación requiere una investiga-
ción precisa y enfocada a cada problema.
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