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A case report of Marfan Sindrome in Dentistry
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Abstract

Marfan syndrome is a genetic disease with an autosomal dominant inheritance pattern, which compromises the connective tissue in a
systemic way, and with a high degree of clinical variability. The importance for the Odontoestomatologist lies in the fact that the
growth and development of the jaws / teeth are in greater or lesser proportion in relation to the general skeletal growth. In this way,
the correlation between individual line measurement, adenoid facies and subsequent oral examination are fundamental for
presumptive diagnosis, not only in pediatric dentistry but also in general practice. It is noteworthy that the alterations of skin, muscles
and joints give visible symptomatic manifestations to the simple presence of the patient. This article describes the clinical case of a
female patient with this syndrome.
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Resumen

El sindrome de Marfan es una enfermedad genética con un patrén de herencia autosémico dominante, que compromete al tejido
conectivo en forma sistémica, y con un alto grado de variabilidad clinica. La importancia para el Odontoestomat6logo reside en el
hecho de que el crecimiento y desarrollo de los maxilares/dientes estan en mayor o menor proporcion en relacién con el crecimiento
esquelético general. De esta manera la correlacion entre individuo longilineo, facie adenoidea y el posterior examen bucal son
fundamentales para el diagndstico presuntivo, no solo en odontopediatria sino también en la practica general. Es de destacar, que las
alteraciones de piel, masculos y articulaciones dan manifestaciones sintomaticas visibles a la simple presencia del enfermo. En este
articulo se relata el caso clinico de un paciente de sexo femenino con este sindrome.

PALABRAS CLAVE: sindrome de Marféan, clinica odontoldgica

Introduccion sindrome de Marfan. De todos modos, los
afectados tienen riesgo aumentado de padecer

El sindrome de Marfan es una enfermedad desprendimiento de retina, cataratas y glaucoma.

genética con un patrén de herencia autosémico
dominante, que compromete al tejido conectivo en
forma sistémica, y con un alto grado de
variabilidad clinica. Las manifestaciones tipicas
son las que involucran los sistemas ocular,
esquelético y cardiovascular. Las mutaciones del
gen Fibrillin 1 (FNB1) pueden generar distintos
fenotipos, desde caracteristicas aisladas, hasta
presentaciones neonatales graves y rapidamente
progresivas que involucran multiples 6rganos y
sistemas. Si bien la miopia es la patologia ocular
mas frecuente, la subluxacién del cristalino
(ectopia lentis) esta presente en el 60% de los
individuos afectados y es la mas caracteristica del

El sistema esquelético se caracteriza por sobre
crecimiento 6seo e hiperlaxitud articular. Las
extremidades son es proporcionadamente largas
con respecto al tamafio del  tronco
(dolicostenomelia)™™.

Si tenemos en cuenta en realizar una correcta
historia clinica y metodologia  odonto-
estomatologica: el sindrome de Marfan es un
proceso moérbido, genético, que se describe en la
nifiez y en los adultos, caracterizdndose con
alteraciones Oseas, cardiovasculares y bucales;
observandose sus extremidades, dedos largos y
finos, escoliosis. La importancia para el Odonto-
estomatologo reside en el hecho de que el
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crecimiento y desarrollo de los maxilares/dientes
estdn en mayor 0 menor proporcién en relacion
con el crecimiento esquelético general. De esta
manera la correlacion entre individuo longilineo,
facie adenoideo y el posterior examen bucal son
fundamentales para el diagnéstico presuntivo, no
solo en odontopediatria sino también en la
practica general. Es de destacar, que las
alteraciones de piel, musculos y articulaciones dan
manifestaciones sintomaticas visibles a la simple
presencia del enfermo.

Presentacién del caso

El paciente es de sexo femenino, de 24 afios de
edad, caucésica, con estudios terciarios y que,
oriunda de la ciudad de Catamarca, talla: 1,83
mts, peso: 68 kg, IMC: 20,3. Longilinea,
aracnodactilia, dolico-estelomelia, actitud
asténica. No bebe ni fuma. Presenta periodos
menstruales normales. Tuvo un parto por cesarea
sin complicaciones.

Aspectos éticos

El paciente ha firmado el consentimiento
informado. En este estudio se han contemplado
los delineamientos de la declaracion médica de
Helsinki y Niremberg. Para esta investigacion no
se realizaron experimentos con seres humanos ni
animales. Los autores declaran que en este
articulo no aparecen datos de los pacientes.

Motivo de consulta:

La paciente concurre a consulta a la catedra de
Semiologia de la Facultad de Odontologia de la
Universidad Nacional de Cérdoba. Al momento
de la consulta menciona que tiene sensibilidad de
encia (uliodinea) generalizada y aumento de
tamafio (macrulia) desde hace un afio, y ha se le
ha indicado un tratamiento con colutorio y
cepillos para ortodoncia.

Antecedentes hereditarios:

La paciente relata que por parte de su madre su
abuela era diabética y su abuelo presentaba
complicaciones cardiacas. Mientras que por linea
paterna, su abuelo fallecié por cancer de vejiga y
su abuela tenia enfermedad renal y debia ser
dializada. Por otra parte su madre padecia artritis
reumatoide (Fig 1).

Figura 1. Arbol geneal6gico de la paciente

Antecedentes médicos generales

La paciente presentaba sintomas generales de de
este sindrome Fig. 2

Figura 2. En la paciente se observan las caracteristicas
generales del sindrome de Marfan: sobrecrecimiento 6seo e
hiperlaxitud  articular ~ Las  extremidades son es
proporcionadamente largas con respecto al tamafio del tronco
(dolicostenomelia).

Ademas su ficha médica registra otras
caracteristicas como rinitis alérgica, gastritis.
Intervenciones quirargicas de rinoplastia e
implantes mamarios en las cuales no se
registraron complicaciones a la anestesia general.
En relacion a la cavidad bucal, la paciente, se
encuentra al momento de la consulta bajo
tratamiento ortodontico.

Por otra parte ha sido diagnosticada, desde hace
13 afios, de dilatacion de aorta toracica ascendente
(11 afios de edad: 35/36 mm; actualmente: 43 mm
en raiz aortica), insuficiencia valvular adrtica,
mitral y tricuspidea, pectum carinatum, escoliosis,
paladar ojival, apifiamiento dentario, maloclusion,
empaquetamiento de alimentos, facie dolico-
cefalica, cristalinos desplazados, miopia y
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astigmatismo (diagnosticada desde los 8 afios de
edad, usa anteojos). Debe realizar controles
semestrales mamogréaficos por aumento mamario
con protesis. EI médico tratante sugirio realizar
controles con los siguientes estudios de
valoracion: evaluacion cardiovascular clinica
(examen fisico, tension arterial y espirometria) y
con trazados e imagenes (electrocardiograma,
ecocardiografia Doppler, telerradiografia de torax,
resonancia magnética con contraste para evaluar
dilatacion adrtica), valoracion oftalmologica,
valoracion tocoginecolégica (Mamografia de
control semestral).

Medicacion: Atenolol (betabloqueantes): a los 11
afos 25 mg/dia; desde los 19 afios 50 mg/dia.
Antialérgicos sin corticoides (rinitis).
Anticonceptivos orales. Indicaciones: dieta baja
en sodio, actividad fisica aerdbica sin impacto.
Evitar habitos toxicos.

Tratamiento odontol6gico

Segin la valoracion integral se indic6 el
tratamiento odontolégico correspondiente con la
participacion de un equipo multidisciplinario,
realizando un diagnostico de certeza, ayudando a
prevenir complicaciones y evitar la instalacion de
habitos que perjudican su correcta fonacion,
alimentacion, movimientos de cabeza y cuello, y
aspecto estético.

Debido a la condicién anatémica de su estructura
palatina se instald aparatologia fija con
expansores, con indicaciones previas y precisas
desde el punto de vista periodontal, en su higiene
bucodental con cepillos adecuados evitando la
formacidn del biofilm, hilo dental y colutorios sin
alcohol para evitar molesticas con brackets y
arcos; de esa manera se obtuvo una exitosa
respuesta, debido a la conducta saludable de la
paciente logrando que los tejidos gingivales
regresaran a tu tamafo, sin gingivorragia ni
halitosis.

Sabemos que la inter y multidisciplina tienen
relevancia para estos casos y especialmente para
gue los controles sean realizados por profesionales
especializados en este tipo de afecciones, por ello,
lo ideal es que el Odontoestomatdlogo trabaje en
equipo con el psicélogo, nutricionista,
fonoaudidlogo, fisioterapeuta,otorrinolaringélogo;
logrando asi que la paciente aceptara el uso de la
aparatologia, mejorando su higiene, respiracion,
fonacién; lo cual, aumentd su autoestima
integrdndose socialmente. Tener en cuenta que el
criterio clinico es atil al momento de definir el
diagnostico favoreciendo una mejor calidad de
vida.

Discusion

Los trastornos musculo-esqueléticos son los mas
importantes para el diagnéstico de la enfermedad
y se encuentran con mayor frecuencia la presencia
de talla alta con desproporcién corporal a
expensas del segmento inferior, escoliosis y
aracnodactilia, unidos a los signos radioldgicos
que caracterizan las principales manifestaciones
dseas.’

Estos aspectos se deben tener en cuenta a la hora
de realizar el diagnostico, se precisa que las
manifestaciones clinicas de este sindrome son
muy variadas por su heterogeneidad genética y las
alteraciones de las proporciones corporales, lo que
hace sospechar la existencia de la enfermedad aun
en ausencia de cardiopatia, o de manifestaciones
oculares."

Algunos autores como Chevalier' y otros
proponen la valoracion de estos enfermos por un
equipo multidisciplinario que permita realizar un
certero diagndstico de manera que diferencie esta
entidad de otros hébitos marfanoides vy
proporcione un seguimiento riguroso que ayude a
prevenir las complicaciones.

Las personas con sindrome de Marfan son
frecuentemente altas y &giles y este fenotipo
adecuado para la préctica de deportes y otras
actividades de sobrecarga fisica, los vincula con
frecuencia a tareas gque aumentan su riesgo de
diseccion adrtica y muerte subita. Acorde con lo
planteado en la Introduccién y segln lo recogido
en la literatura médica internacional y nuestro
caso clinico, sefialamos la importancia de realizar
un diagnostico temprano y una orientacion
adecuada de los enfermos sobre el régimen de
actividades que pueden llevar a cabo para lograr
una mayor calidad y expectativa de vida'™.

Conclusiones

En el 75% de los casos los afectados tienen un
progenitor afectado y en el 25% son mutaciones
de novo (mutacién nueva, que no es heredada por
los progenitores, sino que se presenta solamente
en el afectado).Hoy sabemos que la interdisciplina
es esencial para el abordaje de este tipo de
patologias con afectacion de multiples 6rganos. Es
ideal contar con un equipo que incluya genetista,
psicélogo, ortopedista, oftalmélogo, cardidlogo,
cardiocirujano, nutricionista y odont6logo. El
interés de este cuadro radica en su posible
presentacion en forma de muerte stbita sin ningn
tipo de clinica previa. El diagndstico debe
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establecerse en la infancia o en la juventud y el
seguimiento ha de ser multidisciplinario.

Conocer esta entidad es importante, tanto para los
médicos y como odontdlogos, tanto de adultos
como pediatricos, y para los especialistas.
Siempre se sugiere un abordaje multidisciplinario
dado la afectacion multi-orgénica. Es relevante
tener en cuenta que los criterios clinicos son muy
atiles al momento de definir el diagndéstico, pero
son edad-dependientes.

De esta manera, la correlacion entre la talla y
posterior examen de la cavidad bucal son
fundamentales no sélo en odontopediatria y
ortodoncia, sino también en periodoncia,
estomatologia y cirugia. Esto significa que
muchos pacientes relnen algunos criterios, que
sin embargo no alcanzan para definir la
afectacion, y, con el seguimiento longitudinal, se
puede definir o descartar la enfermedad, a veces
apoyandose en las técnicas de biologia molecular.
Lo basico y relevante es que, a la sola inspeccién
del paciente tengamos presente su integridad
psico-fisica en la seguridad y convencimiento de
que fin del accionar de un profesional semidlogo
no es el de diagnosticar y tratar una boca, sino
diagnosticar y tratar un paciente enfermo en el que
examinaremos especialmente la cavidad bucal con
la sintomatologia que motivé la consulta pero
siempre considerandola integrada a toda la
persona y el conocimiento no sélo de la
biomecénica bucal sino también de los
conocimientos basicos cientificos de la psicologia
humana en el dificil tiempo de conllevar la
enfermedad.

Finalmente, la evaluacion conjunta entre el
pediatra, el odont6logo, el endocrindlogo y el
ortodoncista, es crucial para la vigilancia de los
parametros de crecimiento y desarrollo.
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