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Resumen
El síndrome Marfan es una enfermedad hereditaria. El 
aneurisma disecante aórtico es su causa mayor de letali-
dad. El tratamiento preventivo multidisciplinario de la eta-
pa adulta es una necesidad pues es precisamente es en esta 
etapa donde acontecen la mayoría de las complicaciones 
del síndrome. Se presentan los resultados de un estudio 
descriptivo transversal donde se estudiaron 51 enfermos 
adultos, en el periodo 2000-2010. Se caracterizó la muestra 
y se definieron los factores que inciden en la progresión de 
las complicaciones. La mayoría de los pacientes afectados 
no habían recibido un seguimiento clínico integral anterior 
al estudio, ni conocían las implicaciones de la enfermedad, 
por lo que un grupo de estos realizaban actividades físicas 
intensas; todo ello implicó modificar el estilo de vida, ade-
más de reajustar o incorporar el tratamiento específico. Se 
evidenció la necesidad del seguimiento multidisciplinario 
de los pacientes para la prevención de complicaciones. 

Palabras clave: Síndrome Marfan, complicaciones, 
seguimiento.

Abstract
Marfan’s syndrome is a hereditary disease, the dissecting 
aortic aneurysm being its major lethality cause. The pre-
ventive adult treatment is a must, since precisely in this 
stage of life the major syndrome complications appear. The 
results of a transversal descriptive study of 51 adult pa-
tients, carried out in the period 2000-2010 are presented. 
The sample was characterized and the factors influencing 
on the progression of complications were defined. Most of 
the affected patients had never received an integral clinical 
following previous to the study, and were not aware of the 
implications of the disease. Due to this, a group of the pa-
tients usually carried out intense physical activities, which 
led to modify their life styles, besides readjusting or incor-
porating the specific treatment. All these facts evidenced 
the need of a multidisciplinary monitoring of the patients 
in order to prevent complications. 

Keywords: Marfan’s syndrome, complications, 
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Introducción
En el año 1896, el primer Profesor de Pediatría en 
Francia Antoine Bernard Jean Marfan, presentó al 
Hospital de París, el extraño caso de una niña con alta 
talla, anormalidades esqueléticas y oculares. A par-
tir de este momento, se marcaba el comienzo en la 
investigación del síndrome Marfan (SM).1En Cuba 
el SM es manejado de forma multidisciplinaria en la 
etapa pediátrica y participan integralmente pediatras, 
cardiólogos, endocrinos, oftalmólogos, ortopédicos, 
entre otros, liderados por la especialidad de genéti-
ca clínica; sin embargo, en la etapa de la adultez es 
deficiente el manejo clínico integral. Involucrar a los 
clínicos para la continuidad de la atención a estos pa-
cientes en los hospitales de adultos, con sentido mul-
tidisciplinario, es una necesidad pues es precisamente 
en esta etapa donde acontecen la mayoría de las com-
plicaciones del síndrome. Entre todas las alteraciones 
son las del sistema cardiovascular las que definen el 
pronóstico de vida y es el aneurisma disecante de la 
aorta la causa mayor de letalidad.2,3

Ante este problema de salud, el seguimiento integral 
de los individuos con SM debe ser conocido y prac-
ticado por los profesionales cubanos, de esta manera 
los pacientes aprenderán a vivir con una enfermedad 
crónica que, con la acción preventiva, tratamiento y 
controles adecuados, hoy alcanza una esperanza de 
vida de 70 años.4 Con esa motivación se decidió reali-
zar este estudio para evaluar el manejo clínico integral 
de pacientes cubanos adultos con síndrome Marfan.

Métodos
Se realizó un estudio descriptivo transversal para ca-
racterizar a los pacientes adultos con SM que fueron 
atendidos durante la infancia en la consulta de Ge-
nética Clínica del Hospital Juan Manuel Márquez o 
recogidos en registro de datos del Grupo Nacional de 
Marfan de Cuba. Fueron estudiados 51 pacientes con 
un rango de edad entre 15 a 68 años, en el periodo de 
tiempo comprendido desde septiembre de 2000 hasta 
septiembre de 2010, dividido en dos periodos: 2000-
2003 y 2003-2010.  Para el diagnóstico de los mismos 
se siguieron los criterios modificados de Ghent.5 

Procedimientos
Los pacientes fueron citados personalmente por un 
especialista en Medicina Interna a través de notifica-
ción al área de salud, con el objetivo de evaluarlos en 
la consulta habilitada al efecto en el Hospital General 
Calixto García y examinarlos con otras especialida-
des como cardiología, oftalmología, ortopedia, entre 
otras. Previo consentimiento informado se les llenó 

una hoja de recolección de datos para complemen-
tar la información de la historia clínica: antecedentes 
patológicos familiares, hábitos tóxicos, régimen de 
ejercicios o actividad física.

Resultados 
Se estudiaron 51 pacientes con SM, en edades com-
prendidas entre los 15 y los 68 años, siendo la media 
de edad 30 años ± 13,6 años. El 54,9 % (28/51) de 
fueron del sexo masculino y 45,1 % (23/51) del sexo 
femenino. 
La distribución del color de la piel resultó la siguien-
te: 23 blancos (45,1 %), 17 negros (33,3 %) y 11 mes-
tizos (21,6 %).
En cuanto a los antecedentes patológicos familiares, 
34 pacientes correspondían a las formas familiares 
del síndrome SM, lo que representa el 66,7 % del to-
tal y 17 (33,3 %) no tenían antecedentes.
Del total de pacientes, durante el primer periodo es-
tudiado (2000 a 2003) fallecieron cuatro para un 7,8 
%, tres de estos por causas relacionadas con el síndro-
me: dos como consecuencia de complicaciones car-
diovasculares, uno súbitamente y el otro fue luego de 
estar instaurada la insuficiencia cardiaca congestiva 
a la que se le sobreañadió una bronconeumonía bac-
teriana intrahospitalaria; el tercer paciente por com-
plicación postquirúrgica (sustitución valvular), estos 
pertenecían al grupo de edad de 25-34 años. El cuarto 
paciente (> 55 años) murió como complicación de 
un linfoma Hodgkin. Entre 2003-2010 falleció otro 
enfermo por complicaciones cardiovasculares de la 
insuficiencia mitral.
El hábito tóxico más frecuente fue la ingestión de 
café, que estuvo presente en más de la cuarta parte de 
los pacientes. 
No se encontraron diferencias significativas de la ac-
tividad física con respecto a la edad. Del total de la 
muestra 14 pacientes realizaban actividad física in-
tensa, lo cual representa el 27,4 %.
El tiempo transcurrido desde la última consulta, antes 
del periodo evaluado se presenta en la Tabla 1. Más 
del 50 % de los pacientes llevaban más de 3 años sin 
ser atendidos en consulta.

Tiempo transcurrido No. de pacientes SM Porcentaje %
< de 3 años 19 37,2

De 3 a 5 años 10 19,6
De 6 a 10 años 12 23,5
> de 10 años 10 19,6

Fuente: Hoja de recolección de datos e Historia clínica.

Tabla 1. Tiempo transcurrido desde la última consul-
ta al inicio del estudio.
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En la muestra, 20 pacientes (39,2 %), no tenían tra-
tamiento médico antes de la primera evaluación en 
consulta. De los 31 pacientes que sí lo tenían (60,8 
%), 14 pacientes recibían β-bloqueadores (27,4 %), 4 
anticálcicos (7,9 %), 12 tratamientos oftalmológicos 
(23,6 %), 1 β-bloqueadores más tratamiento oftalmo-
lógico (1,9 %).

La relación de los pacientes que recibieron atención 
médica por especialidad, antes del primer periodo 
evaluado fue la siguiente: 30 pacientes se atendieron 
en la especialidad de cardiología, 25 en oftalmología 
y 33 en genética. En la tabla 2 se exponen los resulta-
dos por especialidades médicas.

Tabla 2. Pacientes con síndrome Marfan atendidos antes de este estudio según especialidad médica.

Especialidad Médica Número de  pacientes atendidos

Oftalmología 11

Cardiología 4

Genética 5

Cardiología + genética 14
Oftalmología + genética 2

Oftalmología + cardiología + genética + ortopedia 3
Oftalmología + cardiología + genética + ortopedia +endocrino + inmunología 9

No atendidos 7

Fuente: Hoja de recolección de datos e Historia clínica.

Del total de pacientes atendidos solo 15 individuos 
recibieron atención integral antes del inicio de este 
estudio; el resto, en número de 36 (70,6 %), no la re-
cibieron.
En relación con el conocimiento que tenían los pa-
cientes del síndrome, 30 de ellos sí conocían, repre-
sentando el 58,8 %, el resto 21 (41,2 %) no conocían 
de la enfermedad.
Durante las pesquisas, fueron hallados y diagnostica-
dos 4 pacientes, que desconocían de su padecimien-
to.
En los casos requeridos, los pacientes fueron evalua-
dos en consultas de cardiología, oftalmología, ortope-
dia, neumología, psicología, dermatología y endocri-
no, todo coordinado por la especialidad de medicina 
interna en interrelación con la especialidad de gené-
tica médica.  
Se indicó tratamiento profiláctico para la endocarditis 
infecciosa a 8 pacientes, previo a realizarse procede-
res quirúrgicos. Todos los pacientes tuvieron conoci-
miento del riesgo que trae consigo no cumplir con la 
profilaxis de esta complicación.
Se inició tratamiento cardiovascular específico de 
tipo betabloqueadores o anticálcicos a 19 pacientes,  
inhibidores de la enzima convertidora de angiotensi-
na (IECA) y diuréticos asociados en los casos nece-
sarios. Se valoró tratamiento médico con fines quirúr-
gicos para sustitución valvular para los próximos dos 
años a 2 pacientes con insuficiencia mitral severa. Se 

puso tratamiento oftalmológico específico a 8 pacien-
tes.
En cuanto al seguimiento ortopédico, 8 pacientes re-
quirieron tratamiento, 1 de ellos recibió tratamiento 
quirúrgico por cifoescoliosis severa, 2 quedaron pen-
dientes de cirugía por la misma alteración, al resto se 
le indicó fisioterapia y soportes para los pies. 
Se indicó prevención y restricción de actividades fí-
sicas determinadas a los pacientes que no cumplían 
con este aspecto.
Se detectó una paciente de 17 años con embarazo 
oculto de 20 semanas de gestación, de alto riesgo. La 
misma presentaba dilatación severa de la raíz aórtica 
sin tratamiento; fue interconsultada con cardiología, 
psicología y psiquiatría. Todos los pacientes fueron 
informados del riesgo de la enfermedad para la des-
cendencia, haciendo énfasis en las mujeres en edades 
fértiles. 
Se comunicó al médico y a la enfermera de la familia, 
por el área de salud de cada paciente, las particulari-
dades de estos en cuanto al tratamiento preventivo, 
complicaciones y cuadro clínico. 
Se confeccionó un resumen de Historia Clínica de 
cada paciente y un certificado médico que avala la 
enfermedad y la restricción de las actividades físicas. 

Discusión 
La caracterización de los pacientes con SM estudia-
dos, mostró un patrón similar a lo reportado por otros 
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autores. Al igual que lo conocido para los trastornos 
con patrón de herencia autosómica dominante (HAD) 
no se observó preferencia por ningún sexo. En la ca-
suística predominó en orden descendente el color de 
la piel blanca, negra y mestiza. En tal sentido se ha 
planteado la falta de relación del SM con la raza.6 
Esta enfermedad genética tiene una gran expresividad 
variable inter e intrafamiliar que dificulta en ocasio-
nes su diagnóstico debido a las más de 600 mutacio-
nes encontradas en el gen de la fibrilina 1, ubicado en 
el locus 15q 21.1.7-9

Actualmente la frecuencia de la enfermedad es de 
1:3000 nacidos vivos y la causa más frecuente de le-
talidad es el aneurisma disecante de la aorta.3 Se co-
noce que los pacientes con este síndrome tienen 1 000 
veces más riesgo de estos eventos que la población en 
general.3,4

El tratamiento con betabloqueadores ha incrementado 
la expectativa de vida de pacientes con SM conjun-
tamente con la cirugía vascular.10 También reciente-
mente se invoca al Losartán como una alternativa más 
segura, pues mientras más temprano su uso menos re-
percusión cardiovascular tendrá el individuo afecta-
do e incluso se menciona puede evitar el tratamiento 
quirúrgico.11 La expectativa de vida de los pacientes 
con SM sin tratamiento es de 32 años debido a las 
complicaciones cardiovasculares, en más del 90 % de 
los casos las causas de muerte son la disección aórti-
ca o la insuficiencia cardíaca debido a fallo valvular 
mitral.11-14

Llama la atención en el estudio que los tres pacien-
tes fallecidos por causas cardiovasculares pertenecen 
al grupo de edades de 25 a 34 años, ello refuerza la 
necesidad de labor preventiva desde edades tempra-
nas para evitar complicaciones inesperadas como la 
muerte súbita, que no solo afectarían al paciente sino 
a la familia.
La participación de la familia en el conocimiento del 
SM es importante pues se trata de una enfermedad 
hereditaria con riesgo preconcepcional. Así mismo, 
esta debe conocer los cuidados que debe recibir el en-
fermo para evitar complicaciones. 
Es preocupante que un alto porcentaje de pacientes 
no había recibido atención integral antes del periodo 
evaluado y no conocía de las implicaciones de la en-
fermedad. En relación con esto llama la atención que 
pacientes severamente afectados realizaban activida-
des complejas de fuerza, como el trabajo en la cons-
trucción y de estibadores, o desarrollaban actividades 

físicas intensas, ya sea con entrenamiento deportivo 
diario, maratones incluso de tipo competitivos y for-
mando parte de equipos deportivos provinciales. La 
Dra. Lemus en 1989 realizó una investigación previ-
niendo acerca de la detección del SM en los atletas de 
alta talla,15 y aun hoy se detectan individuos con esta 
condición genética que ponen en riesgo su vida por 
falta de sospecha y diagnóstico del síndrome.
Para este síndrome se contraindican actividades de-
portivas, tales como natación, ciclismo, boxeo, bu-
ceo de profundidad, voleibol, karate y judo.16 Estos 
deportes requieren de actividad física intensa y pue-
den agravar las alteraciones oftalmológicas propias 
del síndrome, por lo que se incrementa la longitud 
axial del globo ocular y la subluxación del cristalino. 
Como consecuencia de esto puede aparecer despren-
dimiento de retina y ceguera como secuela, así como 
también defectos refractarios secundarios.16 Desde 
el punto de vista cardiovascular aparecen complica-
ciones que son las que ponen en peligro la vida del 
paciente como la rotura o disección de aneurisma aór-
tico torácico y abdominal.17

Entre las causas de la no atención integral del alto 
porcentaje de pacientes adultos con SM encontrados 
en este estudio, se pudo identificar la falta de  cono-
cimiento de los pacientes sobre la enfermedad; en 
algunos la negación de la necesidad de este tipo de 
atención; las limitaciones físicas visuales y cardio-
vasculares que limitan el traslado de los mismos a 
las instituciones hospitalarias y la dificultad para ser 
atendidos en un mismo día por varios especialistas, 
lo que obliga al paciente a su traslado en varias fre-
cuencias. Este último aspecto requiere de un médico 
coordinador central.
Los resultados avalan que el manejo clínico integral 
de adultos cubanos que padecen SM siguiendo el 
método clínico debe ser llevado a cabo por diversos 
especialistas: clínicos, oftalmólogos, cardiólogos, 
ortopédicos, etc., los que de conjunto con los genetistas 
clínicos pueden reducir el efecto de complicaciones 
previsibles y por consiguiente la mortalidad temprana 
de los mismos.18 La incorporación del médico de 
familia y el asesor  genético del área de salud a este 
equipo también es vital para el diagnóstico precoz de 
la enfermedad en la atención primaria como elemento 
crucial para evitar las complicaciones cardíacas y 
oftalmológicas, aumentar la expectativa de vida de 
los pacientes y la calidad de vida individual y de la 
familia.
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