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Asociacion Marfan-Poland. Reporte de un caso
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Rodriguez,*** Miguel Angel Jiménez Santiago,**** Héctor Mufioz Arneiro,*** Maria del Rocié Ruiz Olivera’

Antecedentes: la coexistencia de dos sindromes genéticos, Marfan y Poland, en un mismo individuo es una situaciéon que hasta ahora
no se habia reportado. El sindrome de Marfan, condicionado por mutaciones en el gen de Fibrilina, con complicaciones cardiovasculares
graves que condicionan muerte prematura, y en el sindrome de Poland, con alteraciones en la arteria subclavia que producen agenesia-
hipoplasia del musculo pectoral mayor y defectos de reduccién en un miembro superior.

Objetivo: reportar un caso de sindrome de Marfan asociado con sindrome de Poland, complicado con aneurisma de la aorta ascendente
e insuficiencia adrtica severa en un paciente masculino de 35 afios de edad.

Material y método: reporte del caso de un paciente masculino de 35 afios de edad atendido en el Hospital Regional de Alta Especialidad
de Oaxaca debido a dolor precordial de tres meses de evolucion, que evolucioné a ortopnea, insuficiencia cardiaca congestiva y taqui-
cardia supraventricular paroxistica de complejo estrecho. Fenotipo longilineo, talla alta y desproporciéon de segmentos, luxacién derecha
y subluxacién izquierda del cristalino, dolicoestenomelia, agenesia en el pectoral mayor derecho, ectrodactilia en la mano derecha y
aracnodactilia izquierda, aneurisma en la aorta ascendente e insuficiencia adrtica severa. Se programé la intervencién quirtrgica para
recambio valvular y correccion del aneurisma aértico. Fallecié durante el postoperatorio inmediato por hemorragia.

Conclusiones: es el primer reporte de una asociacion Marfan-Poland en el que se sugiere la coincidencia de dos procesos etioldgicos
independientes: el primero de tipo mutacional (sindrome de Marfan), autosémico dominante que, clinicamente, sugiere una mutacién
de novo, y el segundo condicionado por alteraciones en el desarrollo vascular durante la etapa embrionaria (sindrome de Poland) de
presentacion esporadica.
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Background: The presence of two genetic syndromes, Marfan and Poland, in a same individual; an unreported condition in literature
up to date. Marfan Syndrome, conditioned by mutations in the fibrillin-1 gene, includes severe cardiovascular complications, which lead
to premature death, and the Poland Syndrome with an unknown etiology leads to alterations in the subclavian artery, causing agenesis-
hypoplasia in the pectoralis major muscle and reduction defects in superior limbs.

Objective: Case Report: Marfan syndrome associated with Poland Syndrome, complicated by an aneurism in the ascendant aorta and
severe aorta insufficiency in a 35-year-old male patient.

Material and methods: Case report, Hospital Regional de Alta Especialidad de Oaxaca. Patient male, 35 years old, with reported pre-
cordial pain for 3 months which progresses to orthopnea, with signs of congestive cardiac insufficiency and supraventricular paroxystic
narrow complex tachycardia, increased height phenotype, and disproportionate segments, right luxation, and left crystalline subluxation,
dolichoestenomelia, agenesis in the pectoralis major muscle, arachnodactyly left and ectrodactyly in right hand, ascending aorta aneurism
and severe aorta insufficiency, scheduled for surgery to change valves and correct aorta aneurism with valved tube plus coronary re-
implants. Dies post-operation due to hemorrhage.

Conclusions: This is the first report in literature of a Marfan-Poland association in which the coincidence of two independent etiological
processes is suggested. To prevent cardiovascular complications, the use of beta-blockers is indicated, to avoid the appearance of aortic
dilation or to stop the process once it has begun to reduce dissection risk.
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a coincidencia de los sindromes Marfan y Poland
en un mismo individuo es una situaciéon que no
se habia reportado. El sindrome de Marfan esté
condicionado por mutaciones en el gen de la proteina fi-
brilina, importante componente del tejido conectivo, con
complicaciones cardiovasculares graves que favorecen la
muerte prematura. El sindrome de Poland se caracteriza
por alteraciones en la arteria subclavia que condicionan
agenesia-hipoplasia del musculo pectoral mayor y defectos
de reduccion en el miembro superior del lado afectado.
El objetivo de este articulo es reportar un caso de
sindrome de Marfan asociado con sindrome de Poland,
complicado con aneurisma en la aorta ascendente e insu-
ficiencia adrtica severa en un paciente masculino de 35
afios de edad.

Paciente masculino de 35 afios de edad, atendido en el
Hospital Regional de Alta Especialidad de la ciudad de
Oaxaca, México. Los antecedentes maternos del paciente
eran positivos para hipertension arterial sistémica e hi-
poacusia. El padre fallecio a consecuencia de un mieloma
multiple. Sus ocho hermanos y dos hijos estan vivos y
sanos. Consanguinidad y endogamia negadas. Antecedente
de miopia izquierda y subluxacion del cristalino derecho
en la adolescencia.

El padecimiento actual tenia tres meses de evolucidn,
con dolor precordial que evoluciond a disnea de media-
nos y pequeiios esfuerzos, hasta llegar a la ortopnea,
motivo de su ingreso al servicio de Atencion Continua
con diagndstico de insuficiencia cardiaca congestiva y
taquicardia supraventricular paroxistica regular, de com-
plejo estrecho, con buena respuesta a la administracion
de beta-bloqueadores (esmolol).

Habitus longilineo, talla de 180 cm, segmento inferior
de 100 cm, brazada corregida de 192 c¢cm, dolicocéfalo,
escleras azules, térax longilineo con agenesia de pectoral
mayor derecho (Figura 1); a la auscultacion cardiaca se le
encontré galope a expensas del tercer ruido, soplo dias-
tolico en el foco adrtico y en accesorio 4/6 aspirativo en
crescendo-decrecendo. Latido apexiano, desplazado, con
choque en la ctupula de Bard; signos periféricos clasicos
de insuficiencia adrtica positivos: pulso de Corrigan,
signo de Lian, del Quincke y doble soplo de Duroziez; a
la auscultacion de térax se escucharon: estertores crepi-

Figura 1. Agenesia de pectoral mayor derecho.

tantes bilaterales. Las extremidades se encontraron con
ectrodactilia en la mano derecha y aracnodactilia en la
izquierda. (Figura 2)

El electrocardiograma reporté datos de hipertrofia y
sobrecarga sistélica ventricular izquierda. El ecocardio-
grama documenté un aneurisma de la aorta ascendente,
que abarcaba desde los senos de Valsalva hasta la union
de la aorta ascendente, con arco adrtico, sin evidencia de
diseccion (Figuras 3 y 4). Se encontrd, ademas, insuficien-
cia adrtica severa, con dilatacion de cavidades izquierdas
y funcion ventricular limitrofe.

La evaluacion oftalmolégica report6: agudeza visual
20/400. Ojo izquierdo 20/200; la biomicroscopia eviden-
cio, en el ojo derecho: luxacion del cristalino hacia el
sector inferior, vitreo a nivel pupilar, iridonesis y el resto
sin alteraciones. El ojo izquierdo: subluxacion del crista-
lino, el resto sin alteraciones. El fondo de ojo se observo
sin alteraciones. Se programé para cirugia de recambio
valvular y correccidn del aneurisma adrtico con tubo val-
vulado, mas reimplante de coronarias. Fallecio durante el
posoperatorio inmediato, por hemorragia.

El sindrome de Marfan (Online Mendelian Inheritance in
Man OMIM 154700) es una alteracion pleiotropica del
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Figura 2. Ectrodactilia en la mano derecha.

Figura 3. Ultrasonido que muestra el aneurisma de la aorta des-
cendente.

Figura 4. TAC de térax que corrobora el aneurisma de 11 x 8 cm
en la aorta ascendente.

tejido conectivo, poco frecuente (1: 5,000 a 10,000), con
un modelo de herencia autosémico dominante, causado por
alguna mutacion en el gen que codifica para la proteina fi-
brilina 1 FBN-1(15g21.1), en el que se han reportado cerca
de 571 mutaciones. También se han descrito mutaciones
en otros genes, como en: FBN-2, TGFBR1, TGFBR2;* con
amplio pleiotropismo y afectacion a: los ojos, el esqueleto,
los pulmones y el aparato cardiovascular. Las complica-
ciones son la causa principal de mortalidad.

Desde el punto de vista clinico pueden distinguirse
tres formas: 1) neonatal: caracterizada por insuficiencia
cardiaca congestiva y muerte en la infancia secundaria
a insuficiencia valvular mitral o tricuspidea y enfisema
pulmonar; 2) neonatal severo: caracterizado por problemas
cardiacos de inicio temprano y pacientes que requieren
reemplazo adrtico antes de los 17 afios de edad y 3) clasico:
mas frecuente y de progresién mas lenta.?

El sindrome de Poland (OMIM 73800) fue descrito
por primera vez por Poland, en 1841. Es una enfermedad
muscular rara (1:20,000 a 1:32,000) caracterizada por
agenesia-hipoplasia del musculo pectoral mayor, afec-
tacion de la glandula mamaria y los dedos de la mano
del lado afectado. Su causa se desconoce pero parece
corresponder con alteraciones en el mesodermo, secun-
darias a una falla en el desarrollo de la arteria subclavia y
alteracion de la circulacion en el lado afectado.® También
se han relacionado diferentes medicamentos con efecto
teratdgeno, sin ser plenamente demostrados. El 15% de
los casos se relaciona con sindrome de Moebius, anomalia
de Sprengel y, excepcionalmente, con atrofia muscular
perineal, neurofibromatosis tipo I, displasia facio-au-
riculo-vertebral, leiomiosarcoma, anomalia de Klippel
Fiel,* displasia frontonasal y dextrocardia. También se
ha reportado la asociacién positiva entre el sindrome de
Poland y enfermedades hematologicas, como leucemias
linfoblasticas y no linfoblasticas agudas; leucemias granu-
lociticas croénicas y linfoma no Hodgking y un caso de
asociacion con tumor de Willms. La mayoria de los casos
son de presentacion esporadica y pocos casos familiares
sugieren un modelo de herencia autosémico dominante
con baja penetrancia. Existe solo un caso de asociacion
con entidades mendelianas que corresponde a un fenotipo
Poland-neurofibromatosis.®

Las lesiones cardiovasculares determinan el pronosti-
co de vida en el sindrome de Marfan, con mortalidad en
70-95% de los casos. Su incidencia depende de la edad,



40-80% en niflos y 80-100% en adultos. La dilatacion
inicial afecta los senos de Valsalva y aorta ascendente
que evoluciona a la raiz adrtica y a insuficiencia valvular
secundaria, considerada de mal pronéstico por su caracter
evolutivo, que se acelera por factores como: estrés fisico,
emocional y embarazo, que culminan en complicaciones
como diseccion y rotura.b

Es el primer reporte de una asociacion Marfan-Poland
en el que se sugiere la coincidencia de dos procesos
etiologicos independientes: el primero de tipo muta-
cional (sindrome de Marfan), autosémico dominante
que, clinicamente, sugiere una mutacion de novo, y el
segundo condicionado por alteraciones en el desarro-
llo vascular durante la etapa embrionaria (sindrome
de Poland) de presentacion esporadica. La valoracion
genética realizada a ambos hijos no mostré alteracion,
excepto las escleras azules, por lo que se determina
continuar con valoraciones periddicas y seguimiento a
largo plazo debido a la expresividad variable y pleio-
tropismo de la enfermedad. El sindrome de Poland fue
descartado en ambos menores.

Para prevenir las complicaciones cardiovasculares estan
indicados los betabloqueadores debido a sus propiedades
de inotropismo negativo, con los que se han obtenido
resultados positivos porque reducen la tasa de dilatacién
adrtica.”

En caso de afectacion adrtica el tratamiento implica:

reemplazo de valvula adrtica, de aorta ascendente con tubo
valvulado y reimplante de coronarias. Esta intervencién
implica riesgos de hemorragia, tromboembolismo y com-
plicaciones del tratamiento anticoagulante.®
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