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Summary

We present a clinical case of a 14 years old boy, who came for consultation due fo severe nearsightedness that had been evolving for 6 years.
Physical exploration revealed bilateral ectopia lentis, marfanoid aspect, and post-traumatic adherent central leukoma in the left eye, without
family antecedents that might explain an automosal dominant hereditary pattern: hence, it was considered a case of sporadic genetic mutation of
the germinal cells. We discuss the corresponding differential diagnosis and treatment possibilities.

Resumen

Se presenta el caso clinico de un vardén de 14 anes de edad, cuyo motivo de consulta fue la baja agudeza visual de seis afios de evolucién; a la
exploracién se le detecté ectopia lentis bilateral, aspecto marfanoide y leucoma central adherente en Ol postraumitico; sin antecedentes
familiares que expliquen un patrén hereditario autosémico dominante, por lo cual se consideré un caso de mutacién genética esporiadica de
células germinales. Se discuten los diagndsticos diferenciales y las posibilidades de tratamiento.

Introduccion

El sindrome de Marfan es una enfermedad hereditaria
autosémica dominante que afecta en forma generalizada
al tejido conectivo con manifestaciones cardiovasculares,
esqueléticas y oculares. En el 15% de los casos no se
encuentra el antecedente familiar y se consideran
secundarios a mutaciones genéticas esporadicas de las
células germinales. Por lo general se diagnostica en la
infancia o juventud temprana y se asocia a un mal
prondstico. Existe una gran variedad en su expresion
clinica y algunos pacientes s6lo presentan
manifiestaciones en uno o dos sistemas ‘2. La
prevalencia de este trastorno se ha estimado enire
1:10000 a 1:50000 28171824y 1 anormalidad
bioguimica basica es desconocida, aunque se supone un
defecto en la unién coldgena. Las alteraciones oculares
son: ectopia lentis>*®?18:2224 onire el 52.9% y el 72.6%
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4’35, generalmente bilateral y en direccién superoexterna,

2> acompafiada de iridodonesis 2>%> v baja agudeza
visual; desprendimientos de retina hasta en un 36.4% 35;
uveitis; cataratas; glaucoma (15.2%)35; miopia alta;
cérneas planas; y esclerdtica azul®. El 90% de los
pacientes cursan con anormalidades cardiovasculares,
como son: dilatacién progresiva de la pared vascular con
formacién de aneurisma disecante en la porcion
proximal de la aorta ascendente que produce
insuficiencia adrtica y ventricular izquierda; prolapso de
la valvula mitral, trastornos en el sistema de conduccién
e incremento en el riesgo de sufrir endocarditis
bacteriana (8’17’20’25). Las caracteristicas esqueléticas de
este padecimiento son el incremento en la longitud de
los huesos largos (dolicoestenomelia) y de los dedos
(aracnodactilia), pectum carinatum y excavatum,
segmento corporal inferior mayor que el superior,
longitud branquial mayor que la estatura, paladar alto,









demuestran antecedentes familiares directos de
sindrome de Marfan, que expliquen una herencia
autosémica dominante, suponemos que la génesis de esta
patologia en este individuo es una mutacién genética
esporadica de las células germinalegi descrita como
causa hasta en el 15% de los casos'’. El diagnostico
diferencial debe realizarse con: Hemocistinemia tipo I:
son pacientes que cursan con subluxaciones de cristalino,
aspecto marfanoide, osteoporosis, alteraciones de la
coagulacion que dan lugar a episodios tromboembdlicos
y, generalmente, presentan retraso mental®%.

El paciente presentd una determinacién negativa de
homocistina en orina, pruebas de coagulacién normales
y, a pesar de que existe cierto retraso psicomotor, no se
aprecia disminucién del intelecto. El sindrome de
hipermovilidad marfanoide se caracteriza por
hiperextensibilidade articular y cambios de la piel
semejantes a los del sindrome de Ehler-Danlos, asi como
aracnodactilia, deformidad esternal y regurgitacién de
las vélvalas mitral y adrtica”. La aracnodactilia
contractural congénita es una enfermedad autosémica
dominante asociada a xifoescoliosis severa, osteoporosis
generalizada y aracnodactilia; se diferencia del sindrome
de Marfan por la presencia de la contractura de los
dedos y anormalidades en la forma de las orejaslé. Se ha
sugerido que el sindrome de hipermovilidad marfanoide
y la aracnodactilia contractural congénita son formas
variables del sindrome de Marfan que representan la
heterogenicidad genética de esta enfermedad. La
luxacion del cristalino es caracteristica de otro trastorno
genético del tejido conectivo: el sindrome de
Weill-Marchesani, sin embargo, las anormalidades
esquéleticas de esta enfermedad autos6mica recesiva son
estatura corta y articulaciones rl’gidasg. La ectopia lentis
puede presentarse como un padecimiento autosémico
dominante sin manifestaciones cardiacas o esqueléticas,
en la deficiencia de sulfato oxidasa, hiperlisinemia y
sindrome de Ehler-Danlos. Los enfermos con sindrome
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de Marfan cursan con incapacidad fisica severa debido a
la xifoescoliosis y a las luxaciones articulares recurrentes,
por lo cual es de vital importancia su mancjo integral y
de rehabilitacion. Ailn cuando el paciente no presente
alteraciones cardiovasculares clinicamente detectables,
persiste el riesgo de adquirir endocarditis bacteriana
ante cualquier procedimiento dental, genitourinario o
invasivo, por lo cual debe instalarse antibioticoterapia
profilictica. El pronéstico de vida de este paciente se
puede considerar bueno con base en que afin no
presenta alteraciones cardiovasculares, sin embargo, el
medio sociocconémico bajo y el aislamiento de toda
atencion médica es un factor en contra™$, La
lensectomia en este caso no esta indicada, ya que el
cristalino no interfiere con ¢l eje visual y presenta bandas
adherentes vitreorretinianas con cambios pigmentarios
periféricos en retina que incrementan el riesgo de
producir desprendimiento de retina>. En cambio,
requiere de evaluaciones periddicas y valoracién de la
posibilidad de realizar iridotomia profildctica con laser
de Argbn para evitar la aparicion de glaucoma
secundario®. Es de vital importancia el diagnéstico
temprano de este padecimiento, tanto por el tratamiento
oportuno de las complicaciones esqueléticas y oculares,
la correcciébn Optica temprana, especialmente en
pacientes anisométropes porque éstos desarrollan
rapidamente ambliopfa; como la aportacion de consejo
genético 0p0rtuno3’4. Al paciente en cuestién se le
diagnosticd, ademas, conjuntivitis infecciosa que cedi6 al
tratamiento topico de cloranfenicol en gotas 4 veces al
dia por 10 dias; desnutriciébn + parasitosis intestinal (lo
que ecxplica la eosinofilia) y que disminuyd
posteriormente al tratamiento a base de Mebendazole,
100 mg dos veces al dia por tres dias. Actualmente se
encuentra a cargo del Instituto Nacional de Pediatria y
en lista de espera en la AP.E.C. para queratoplastia
penetrante en OI. Su rehabilitacién visual es con lentes
de armazoén.
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