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Síndrome de Marfan  

Definición  

Es un trastorno que afecta al tejido conectivo que es el tejido de sostén de diferentes 

estructuras del cuerpo. El síndrome de Marfan afecta a la mayoría de los órganos y 

tejidos del cuerpo, en especial al esqueleto, pulmones, ojos, corazón y la arteria 

aorta. Este síndrome es caudado por un defecto en el cromosoma 15 lo que provoca 

una mutación en el gen FBN1, que proporciona información para la formación de la 

proteína llamada fibrilina-1, la herencia es autosómica dominante. 

Los síntomas del síndrome de Marfan son muy variables, sin embargo, se conocen 

los siguientes signos y síntoma: 

• Dilatación progresiva de la aorta  

• Insuficiencia de la valvular aortica  

• Insuficiencia de la válvula mitral  

• Arritmias, endocarditis e insuficiencia cardiaca 

• Dolicostenomelia, talla grande y escoliosis 

• Aracnodactilia  

• Hipermovilidad articular  

• Protrusión del acetábulo 

• Pectum carinatum o excavatum 

• Dolicocefalia  

• Hiperlaxitud articular o hipoplasia malar  

• Ectopia o luxación del cristalino 

• Miopía axial 

• Estrías atróficas  

• Neumotórax 

• Ectasia dural 
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Prevalencia 

Se estima que es 1/5000 y afecta por igual a ambos sexos 

Incidencia  

2-3 casos por cada 10000 personas 

Bases moleculares 

El gen FBN1 se comprende de 235 kilobases de ADN genómico y tiene 65 exones, 

a partir de los cuales genera ARNm de 10 kilobases. El propeptido que resulta de la 

traducción de ese ARNm es la profilina 1 y el producto proteico maduro 

correspondiente es la fibrilina 1, una glucoproteína monomérica de 320 kilodaltons 

que se encuentra en la matriz extracelular. 

La base de datos universal de las mutaciones de FBN1, describieron mutaciones en 

cada uno de los 65 exones, pero la distribución de las mutaciones tiene preferencias 

específicas. Los intentos de correlacionar genotipo-fenotipo han tenido dificultades 

debido a la gran variabilidad en la edad de la aparición de la enfermedad, en la 

afección de los diversos órganos y sistemas y en la gravedad clínica, asociada a la 

inmensa cantidad de mutaciones. Lo que se logro definir con la investigación es  

• Mutaciones en diferentes motivos estructurales y en diferentes regiones del 

gen pueden producir los mismos efectos globales  

• Mutaciones idénticas pueden implicar una gravedad diferente  

• Mutaciones idénticas en secuencias ligadoras de calcio implican fenotipos 

diferentes  

• Las mutaciones asociadas con el SM neonatal se encuentran en los exones 

24-32  

• Las formas leves sin disección se encuentran en los exones 59 a 65 
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Diagnostico  

A día de hoy existen los criterios de Ghent para valorar la sintomatología del 

Síndrome de Marfan. 

 

• Se pregunta por antecedentes familiares 

• Se basa en la clínica  

Se pueden utilizar otro tipo de estudios como: 

• Examen ocular  

• Ecocardiograma 

• Pruebas de la mutación de la fibrilina-1 

• Radiografía  

• Tomografía  
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Tratamiento  

El tratamiento y el manejo debe ser multidisciplinario debido a las complicaciones 

que puede tener. 

• Farmacológico: betabloqueadores  

• Cirugía profiláctica de la aorta ascendente  

• Cambios en el estilo de vida, restringir el ejercicio a actividades de bajo a 

moderada intensidad 

• Ecocardiograma anual 

• Reparación quirúrgica o recambio de la válvula mitral  

• Profilaxis de la endocarditis  

• Evaluación oftalmológica anual 

Esperanza de vida  

La esperanza de vida para las personas que padecían Síndrome de Marfan era de 

40 años debido a las complicaciones que padecían a lo largo de su vida, pero a día 

de hoy, su esperanza de vida ha incrementado hasta los 70-72 años gracias al 

avance tecnológico y la resolución de las posibles complicaciones que puedan llegar 

a tener. 
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