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ABSTRACT
Marfan syndrome is a hereditary disorder of the connective tissue. Pregnant women 
who suffer from this syndrome have an increased risk of cardiac complications 
when the aortic diameter is greater than 40 mm. We present the case of a woman 
with twin pregnancy and preeclampsia and late diagnosis of Marfan syndrome. We 
discuss the need for early diagnosis, preconception counseling and multidisciplinary 
management in this type of pathology.
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RESUMEN
El síndrome de Marfan es un trastorno hereditario del tejido conectivo. Aquellas 
mujeres embarazadas que padecen este síndrome, tienen un riesgo incrementado 
de complicaciones cardiacas cuando el diámetro aórtico es mayor de 40 mm. 
Relatamos el caso de una mujer que presentó un embarazo gemelar y preeclampsia, 
en quien el diagnóstico de síndrome de Marfan se realizó de manera tardía. Se 
discute la necesidad de un diagnóstico precoz, consejería preconcepcional y un 
manejo multidisciplinario en este tipo de patología.
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Introducción

El síndrome de Marfan (SM) es un trastorno he-
reditario, autosómico dominante, que provoca 
un desorden sistémico del tejido conectivo. Fue 
descrito por primera vez por Antoine-Bernard 
Marfan. Se produce por una mutación del gen 
codificador de la fibrilina 1, localizado en el cro-
mosoma 15q21. Su incidencia es 2 a 3 casos por 
cada 10 000 individuos de ambos sexos. Los 
sistemas más afectados son el esquelético, car-
diovascular y ocular(1). Actualmente, para el diag-
nóstico se utiliza los criterios de Ghent modifica-
dos, que incluyen criterios tanto para afectados 
con antecedentes familiares, como para aque-
llos que no los tienen(2).

Caso clínico

Paciente de sexo femenino de 22 años de edad, 
sin antecedentes de importancia, presentó em-
barazo gemelar de 32,5 semanas. Durante el 
control médico, se encontró tensión arterial de 
152/102 mmHg, insuficiencia venosa periférica 
en extremidades inferiores y proteinuria +++, 
por lo que se decidió su traslado a un hospital de 
mayor complejidad, y tratamiento con sulfato de 
magnesio, hidralazina y maduración pulmonar 
con betametasona. El contaje manual de plaque-
tas fue 87 000. Se decidió terminar el embarazo 
por cesárea.

Luego del procedimiento, presentó sangrado 
aproximado 1 100 mL, sin lograr control con oxi-
tocina y misoprostol, por lo que se realizó histe-
rectomía; permaneció 48 horas en terapia inten-
siva. La presión arterial se normalizó con uso de 
amlodipino y atenolol. Al reevaluar el caso, des-
tacaba en el examen físico la talla 181 cm, tórax 
excavado, signo del pulgar positivo y aracnodac-
tilia (figuras 1 y 2).

Como antecedentes familiares, dos tíos pater-
nos fueron de talla alta, y fallecieron a los 32 
años por cardiopatías no especificadas. El eco-
cardiograma mostró ausencia de disección o ro-
tura, dilatación de la raíz de la aorta y de la aorta 
ascendente (figura 3).

La evolución fue satisfactoria, procediéndose 
al alta y controles en consulta de cirugía car-
diaca. Los recién nacidos fueron idénticos, de 
sexo masculino. Las características fueron las 
siguientes: 

Recién nacido 1: Apgar 7 y 9, peso 1 360 gramos, 
perímetro cefálico 31 cm, Capurro 33 semanas.

Recién nacido 2: Apgar 7 y 9, peso 1 450 gramos, 
perímetro cefálico 29 cm, Capurro 33 semanas.

Ninguno presentó signos sugestivos de síndro-
me de Marfan.

Discusión

Las mujeres afectas con SM generalmente no 
presentan alteración en la fertilidad; se estima 
una tasa de hipertensión gestacional de 8%. No 
se ha demostrado aumento en la incidencia de 
rotura uterina. El riesgo de partos prematuros 
es de 6%, restricción en el crecimiento uterino 
14% y mortalidad neonatal 1%(3). Actualmente, 
con los conocimientos sobre la enfermedad y los 
avances en cirugía cardiovascular, la esperanza 

Figura 1. La paciente presenta talla alta, escoliosis y pie plano.
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de vida es 72 años(4). Las principales causas de 
mortalidad son la disección y rotura aórtica; la 
mayoría ocurre en aorta ascendente, siendo 
más frecuentes en el tercer trimestre o en el 
posparto temprano(5). 

Immer y col determinaron que un diámetro aórti-
co (DA) mayor de 40 mm y afectación de la válvula 
bicúspide se asocia con un riesgo incrementado 
de disección aórtica(6). Esto debido al estado cir-
culatorio hipervolémico e hiperdinámico del em-
barazo, que conduce a estrés de la pared arterial 
y cizallamiento de la capa íntima, junto con cam-
bios histológicos producidos por la acción hormo-
nal, que favorecen la dilatación aórtica.  

Para el seguimiento, se recomienda un ecocar-
diograma transtorácico mensual o bimestral 
para identificar dilatación progresiva, incluso en 
aquellas con DA menor de 40 mm(7). 

En 2010, la Sociedad Americana de Cardiología 
recomendó la realización de un remplazo profi-
láctico de la raíz aórtica y la aorta ascendente, 
cuando el DA es mayor a 40 mm(7). 

El uso de betabloqueadores se recomienda en 
todos los pacientes con SM, pues se asocia con 
reducción de la dilatación aórtica y el riesgo 
de disección; los más utilizados son labetalol y 
metoprolol. No se ha demostrado una relación 
significativa entre estos y la restricción del cre-
cimiento fetal, pero se recomienda vigilancia du-
rante todo el embarazo. 

Los inhibidores de la enzima convertidora de an-
giotensina (IECA) y los antagonistas de los recep-
tores de angiotensina II (ARA 2) están contrain-
dicados, por su potencial teratógeno. El manejo 
de los estados hipertensivos no difiere del reco-
mendado en la población general(8).

Se sugiere el parto vaginal en mujeres con SM que 
tienen un DA menor de 40 mm y no presenten 
otros factores de alto riesgo. Cuando el DA se en-
cuentra entre 40 y 45 mm, para el parto por vía 
vaginal se recomienda el uso de anestesia epidu-
ral, para disminuir el periodo expulsivo. La cesárea 
está indicada cuando el DA es mayor de 45 mm y 
cuando existe regurgitación aórtica o falla cardia-
ca(9).

El seguimiento posparto debe realizarse por al 
menos seis semanas, individualizando el riesgo 

Figura 3. Ecocardiograma: dilatación de la raíz de la aorta y 
de la aorta ascendente, 40,1 mm. Prolapso incompetente de la 
valva posterior mitral.

Figura 2. Presencia de aracnodactilia, espacios articulares 
conservados.
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de cada paciente. Se considera contraindicación 
para el embarazo en quienes presentan un DA 
mayor de 40 mm, requiriendo una corrección 
quirúrgica previa, pues se ha demostrado que 
aquellas con un diámetro aórtico menor a 40 
mm tienen un riesgo bajo de complicaciones 
cardiacas, aproximadamente de 1%(10). 

El SM requiere un manejo multidisciplinario, tanto 
antes como después del embarazo. El equipo médi-
co debe incluir al ginecólogo, neonatólogo, genetista, 
cardiólogo, cirujano cardiovascular y anestesiólogo. 
Un diagnóstico adecuado, consejería preconcepcio-
nal, vigilancia estricta durante y después del emba-
razo son claves para la prevención y manejo de las 
posibles complicaciones del SM, las cuales pueden 
ser fatales. El uso de betabloqueantes, monitoreo 
continuo del DA y la cirugía electiva oportuna, per-
miten alcanzar una sobrevida cercana al 90% (11). 

En el caso presentado, la paciente tenía un ries-
go incrementado de complicaciones, ya que el 
SM se diagnosticó de manera tardía. No recibió 
valoración preconcepcional ni fue evaluada por 
un equipo multidisciplinario. Además, el emba-
razo gemelar constituyó un factor de riesgo adi-
cional para otras complicaciones, como parto 
prematuro, síndrome hipertensivo y restricción 
del crecimiento fetal. En este caso, el DA se en-
contraba en el límite superior, y no se presen-
taron complicaciones cardiacas en la madre ni 
secuelas en los recién nacidos.
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