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Justificacion y objetivos

Enfermedad mas frecuente del tejido conectivo

Expresividad variable

Patologia multisistémica

Criterios diagndsticos con dificil adaptacion al paciente pediatrico

& Adecuar
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Descripcion de la enfermedad

Fisiopatologia:

Discutida i
Aumento de la disponibilidad ™ ~£
de TGF-B (Estudios recientes

con Losartan)

» i
Enfermedad del tejidto conectivo
' mas frecuente
Incidencia 1/3000 -1/ 5000

i
~ Degeneracion de ldmina media, o
necrosis, fibrosis y pérdida de
ul Isculares lisas

Transmision autosomica
. dominante, alta penetrancia pero
B cxpresividad variable
®P'Gen FBN1 (90%) TGF

gl
Q‘.
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Descripcion de la enfermedad

Clinica cardinal

-Vascular: dilatacion de raiz de aorta. Condiciona formacion
de aneurismas y diseccion con la evolucidn. Principal causa
de mortalidad

-Oftalmoldgica: subluxacion de cristalino superior

-Musculoesquelética: laxitud articular, mayor crecimie
huesos largos, condicionando una talla superior a |
estimada.

 Servicio de
Pediatria

DEPARTAMENTO DE SALUD
ALICANTE - HOSPITAL GENERAL




Criterios diagnosticos (Ghent modificados)

Sin antecedentes familiares Con antecedentes familiares

e Subluxacion de cristalino Y dilatacion Subl 5 de cristali
s [ J
de raiz aorta 7>2 ubluxacion de cristalino

.7 . . .7 [ ] 1 1A 7 >
e Subluxacién de cristalino Y mutacidn Dllatau.on de. raiz aorta 72 2
causal e Score sistémico =7

e Dilatacion de raiz aorta y mutacion
causal

¢ Dilatacion de raiz aorta Z>2 Y Score
sistémico =7
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Criterios diagndsticos

2 - (P) Pectum excavatum y carin‘ég_t"um
' - (H) Pies valgos/planes .
- (N) Neumotorax espontaneo S C O r e

, -(E) Ectasia dural :
2,74 - (A) Protrusion del acetabulo = Z .

(S) Segmento superlor/;nferlor Brazada/talla S I S t e m I C O

i08is o cifosis -

ucida del codo

- (R) Extension: ,rg,‘)
- (F) Rasgos faciales .
-(0) Mlqpla >3
- (L) ProIapSo mitral

-(T) Estrias cutaneas

Xe .
Servicio de
_’)(. Pediatria



En el paciente pediatrico

Sintomas edad-dependientes
Algunos sintomas comunes en la poblacién general
Expresividad variable, solapamiento con otras enfermedades de tejido conectivo

Enfermedad inespecifica del tejido

Enfermedad de Marfan potencial

conectivo

En ausencia de mutacion, score menor de 7 y/o ., . -
) ., Mutacion causal identificada pero aorta con
dilatacion de aorta Z<3 7¢3

X @
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Evaluacion inicial

Realizar Score sistémico
Valorar consultas por Cardiologia (realizacién de ecocardiografias seriadas) ,
Oftalmologia y Traumatologia

Valorar pruebas diagndsticas ( Rx, Resonancia magnética)

Diagndstico diferencial :

- % o J‘AJW\\‘ T
v 5 ; *\k\
.
T J Ehler- Danlos
5 Hipermovilidad =
%} : articular,
; aneurismas
- arteriales

Servicio de
Pediatria

DEPARTAMENTO DE SALUD
ALICANTE - HOSPITAL GENERAL



Marfan.org
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Seguimiento y tratamiento

Papel fundamental de Atencion primaria

Ecocardiografias seriadas (frecuencia dependiente de dilatacion adrtica y velocidad de

crecimiento)

Seguimiento en consulta de enfermedades minoritarias en nifios y adultos

Adecuacion de la actividad fisica: Se recomiendan ejercicios aerdbicos de baja intensidad,

contraindicados deportes competitivos y de contacto

Tratamiento médico ( B-Blogueantes/ inh. Angiotensina )

Cirugia electiva en casos seleccionados

Losartan vs. Atenolol to Prevent Aortic Dilatior
mMarfan Syndrome

Bap 2T, 3000

ALt

[

do T &

Forteza &, Pod-guez Fzkomazras ) st zl

Losartan for the Treatment of
Marfan Syndrome

Hope Fades®

Fric M, Iswlboscher, MO, Wi
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6 anos

8 anos

6 anos

13 anos

11 anos

13 anos

8 anos

8 anos

Madre Marfan

Padre y madre Marfan

No
Madre

No

Hermana sospecha
Marfan

Madre fallecida, rotura
de aneurisma

No

Si

No
Si

No

No

Si

No
Si
2.5

No

No

Si
Z3.33
Si
2.6

No

Si
72.04

1p 1c 1m (3)
1r 1p 1t (3)

2h 1f 3m 2p (8)

2h (2)

1c 1f 1p 1b 2h 3m
(9)
1c 1p 3m 1f (6)

1m (1)

3m 1l (4)

Positiva FBN1

Positiva FBN1

No
Positiva FBN1

Negativa

No

Positiva

EITC

Marfan
potencial

Marfan
potencial

EITC

Marfan
potencial

EITC

No dx

Marfan
potencial

Losartan

No

No

Losartan

No

No

No
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11

12

13

14

15

14 anos

16 anos

10 anos

9 anos

8 anos

7 anos

10 anos

No

Hermano fallecido
Marfan, padre clinica
compatible

No

No

No
No

No

No

Si

No

Si

No

No

Si

No

Si
22.07

Si
23.72

No

No

No

No

1p3m 1o 1f 1c 2e
1s (10)

2e 1c 1 0 1f 1s 2h
3m 1f (12)

1c2n1fl1slllo
2h 2e (11)

1c 1f 1s 2e (5)

1s 1r (2)
1r (1)

1f 1m (1)

Penediente

Positiva FBN1

Positiva FBN1

Variable no
descrita.
Probable
patoldgica

Negativa
No

No

Marfan
potencial

Marfan
potencial

Marfan

Marfan
potencial

EITC
EITC

EITC

X @

%

No

No

Atenolol

No

No
No

No
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Conclusiones

valuaciones periddicas y seguimiento
multidisciplinar

En nuestro hospital:

reflejado en la historia

tar la nomenclatura de pobl
pediatrica
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