CASOS CLINICOS

Insuficiencia adrtica masiva con aneurisma de aorta gigante en sindrome de Marfan

Massive aortic regurgitation with giant aorta aneurysm in Marfan syndrome

Insuficiéncia adrtica massiva com aneurisma de aorta gigante na sindrome de Marfan
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El sindrome de Marfan es una enfermedad hereditaria que compromete diversos sistemas que habitualmente requieren un enfoque multidisciplinario, donde participan médicos clinicos o generalistas para la pesquiza,
cardiélogos, intervencionistas y cirujanos cardiovasculares para el diagnéstico final y tratamiento. La causa del sindrome de Marfan es desconocida, pero recientes estudios genéticos han relacionado esta enfermedad
a un defecto microfibrilar. Debido a la severidad de los signos y sintomas el diagnéstico suele ser a edad muy temprana. Reportamos un paciente con sindrome de Marfan extremo con todas las particulares que éste

sindrome ofrece.

Conceptos clave:

El Sindrme de Marfan es una condicion conocida y
ampliamente estudiada, con criterios diagnosticos y
tiempos quirdrgicos claramente establecidos. Sin
embargo, la demora en el diagnéstico lleva a los
pacientes a una estadio muy avanzado de la
enfermedad con manifestaciones sistémicas
severas y muchas veces con desenlaces fatales a
pesar del tratamiento. Este nos aporta lo extremo de
la patologia librada a su evolucién natural.

Abreviaciones:

FC: Frecuencia Cardiaca

FR: Frecuencia Respiratoria

FEY o FE: Fraccién de Eyeccién del Ventriculo
Izquierdo

PSAP: Presion Sistélica de la Arteria Pulmonar
SM: Sindrome de Marfan

T: Temperatura

TA: Tension Arterial

VI: Ventriculo Izquierdo
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Resumen:

El sindrome de Marfan es una enfermedad hereditaria autosémica dominante que
compromete diversos sistemas que habitualmente requieren un enfoque multidisciplinario.
La causa del sindrome de Marfan es desconocida, pero recientes estudios genéticos han
relacionado esta enfermedad a un defecto microfibrilar extracelular localizado en el
cromosoma 15qg15-g21,3. Debido a la severidad de los signos y sintomas el diagndstico
suele ser a edad muy temprana. Reportamos un paciente con sindrome de Marfan extremo
con todas las particulares que éste sindrome ofrece.

Palabras clave: sindrome de Marfan; aneurisma de aorta ascendente; insuficiencia adrtica.

Abstract:

Marfan syndrome is an autosomal dominant hereditary disease that compromises various
systems that usually require a multidisciplinary approach. The cause of Marfan syndrome
is unknown, but recent genetic studies have related this disease to an extracellular
microfibrillar defect located on chromosome 15g15-g21.3. Due to the severity of the signs
and symptoms the diagnosis is usually at a very young age. We report a patient with
extreme Marfan syndrome with all the particulars that this syndrome offers.

Keywords: Marfan syndrome; aortic aneurysm; aortic regurgitation.

Resumo:

A sindrome de Marfan é uma doenga hereditaria autossomica dominante que envolve
varios sistemas que geralmente requerem uma abordagem multidisciplinar. A causa da
sindrome de Marfan é desconhecida, mas estudos genéticos recentes relacionaram esta
doenca a um defeito microfibrilar extracelular localizado no cromossomo 15g15-921,3.
Devido a gravidade dos sinais e sintomas, o diagnostico geralmente é feito em uma idade
muito jovem. Relatamos um paciente com sindrome de Marfan extrema com todas as
caracteristicas que esta sindrome oferece.

Palavras-chave: sindrome de Marfan; aneurisma da aorta ascendente; insuficiéncia
aortica.
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INSUFICIENCIA AORTICA EN MARFAN

INTRODUCCION

El sindrome de Marfan (SM) es una enfermedad hereditaria del tejido
conectivo, con una prevalencia estimada de 1 en 10.000. Se
caracteriza por manifestaciones en diversos 6rganos y sistemas,
ocasionados por un gen mutante (FBN-1), que codifica la fibrilina 1,
proteina encargada de la produccién, acumulacién y/o ensamblaje de
las fibras microfibrilares del tejido conectivo. Estas fibras
microfibrilares son componentes estructurales de varios tejidos,
incluyendo la capa media de la aorta, el ligamento suspensorio del
cristalino, la cérnea, el periostio, el pericondrio, la piel, los pulmones
y la duramadre. El avance en el conocimiento de la fisiopatologia y la
deteccion precoz han incrementado la sobrevida, ligeramente por
debajo al de la poblacién general®.

La dilatacion de la aorta ascendente es la manifestacion
cardiovascular mas importante y se presenta en el 60-80% de los
pacientes con SM@. La tasa de crecimiento es entre 0,5y 1 mm por
afo® y habitualmente es la causa de las complicaciones y de la
mortalidad que éste sindrome presenta. La dilatacién del anillo
adrtico genera insuficiencia adrtica central debido a dilatacién anular
yl/o degeneracion mixomatosa de la valvula®. Debido a lo anterior se
recomienda la vigilancia ecocardiogréafica estrecha, aun en pacientes
asintomaticos.

El reemplazo electivo de la raiz aértica esta indicado en pacientes
con SM con un aneurisma 245 mm.®),

El objetivo del presente trabajo es presentar un paciente extremo en
su florida clinica del Sindrome de Marfan.

CASO CLINICO

Paciente vardn de 26 afios derivado a nuestra institucion desde Los
Pozos, Ischilin — Cérdoba (interior de la provincia) para valoracion de
trasplante cardiaco versus cirugia valvular.

El paciente tenia antecedentes de SM diagnosticado 4 meses antes
con Fraccion de Eyeccion (FEY) del 25 %, Insuficiencia Adrtica
Severa, Aneurisma de Aorta Ascendente e Hipertension Pulmonar
Severa. Al momento de la derivacién estaba medicado con
furosemida en infusiéon continua, Dobutamina a 5 mcgr/kg/min y
espironolactona 25 mg /dia. Su SM fue diagnosticado en esta etapa,
debido a la falta de consulta y porque fue un paciente muy activo
(trabajador de la construccién) oligosintomatico que dio escasa
importancia a sus sintomas iniciales.

Al ingreso a la Unidad Coronaria presentaba TA 125/49 mmHg, FC
123 Ipm, FR 30 cpm, T° 36.7 °C, Saturacién aire ambiente 93%. Vigil
y sin foco neuroldgico. Se observé un térax asimétrico en quilla
(pectum carinatum) (fig. 1A) con regular mecanica ventilatoria y

crépitos hasta tercio inferior de ambos campos pulmonares. El soplo
holodiastélico fue tipico de la patologia.

Figura N°1. A. Imagen anatémica del torax en quilla del paciente. B. Radiografia de térax
que muestra ICT aumentado (cabeza de flecha), elongacién adrtica (flecha) y
redistribucién de flujo. C. Electrocardiograma: taquicardia sinusal y bloqueo completo de
rama izquierda.

Se realizaron estudios complementarios al ingreso:

-Rx Térax: ICT Aumentado, elongacién aortica y redistribucion de
flujo (fig. 1B).

-ECG: Taquicardia sinusal y Bloqueo Completo de Rama Izquierda
(BCRI) (fig. 1C).

-Laboratorio: Nt-ProBNP >35000 pg/mL, resto sin particularidades.

Se deterior6 en pocas horas con hipotensién y desaturacion
progresivas y requiri6 asistencia ventilatoria mecanica. Posterior a la
intubacioén endotraqueal se colocd cateter de Swan Ganz el cual
mostré hipertension pulmonar y parametros de vasoplejia por lo que
se realizaron cultivos, se iniciaron vasopresores, doble bloqueo
tubular, piperacilina-tazobactam y vancomicina y se inici6 manejo
multidisciplinario debido a shock séptico.

Ecocardiogramas Trastoracico y Transesofagico realizados con la
intencion de descartar vegetaciones objetivd dilatacion severa de raiz
aortica (10 cm) (Fig 2 A) y del VI (Fig 2 C). Valvula adértica trivalva,
con dilatacién anular severa y regurgitacion masiva (Fig 2 B y D).
FEY: 15%, PSAP: 47,25 mmHg. Reflujo holo-diastélico reverso en
aorta descendente y abdominal. Una tomografia axial computada
confirmo la enfermedad adrtica y mostré dimensiones maximas en
aorta ascendente de 10,8 cm (Fig 2 E y F). No se objetivaron signos
sugestivos de endocarditis.
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Figura N°2. A. Ecocardiograma Transtoracico, paraesternal eje largo: dilatacion severa de raiz adrtica. B. Ecocardiograma Transtoracico, paraesternal eje largo: reflujo masivo de la aorta hacia el

VI. C. Ecocardiograma Transtoracico, paraesternal eje corto: dilatacion severa del VI. D. Ecocardiograma Transesofagico, eje corto sobre aorta: reflujo aértico central. E. Tomografia Computada,

Imagen Axial: dilatacion severa de la aorta ascendente y pectum carinatum. F. Tomografia Computada, Imagen Coronal: dilatacién aértica y ventricular izquierda severas. VI: Ventriculo Izqueirdo.
Al: Auricula Izquierda

Se aisl6 una Klebsiella Productora de Carbapenemasas (KPC) en
hisopado anal y Serratia Marcenscens en un hemocultivo por lo que
se decidi6 rotar antibiotico a Meropenm + colisitin y continuar con
vancomicina, sospechando infeccién respiratoria por infiltrado
pulmonar, a pesar de que los cultivos de secreciones fueron
negativos.

Cuatro dias después, con buena respuesta clinica y con premura
debido a la fragil condicién cardiovascular del paciente, se tomé la
decision colectiva de realizar Cirugia de Bentall. Al quinto dia se
realiz6 el procedimiento quirdrgico, con protesis valvular adrtica
biolégica Freestyle N°29 y tubo de dacron. Debido al difuso sangrado
operatorio no obstante las correcciones del estado de coagulacion,
se realiz6 un empaquetamiento con gasas y cierre superficial de la
esternotomia; el cierre definitivo se efectué a las 48 horas. Seguido
de salida de ARM sin complicaciones. Doce horas posteriores a la
extubacion evoluciond con mala mecéanica ventilatoria con nuevo
requerimiento de ARM, presentando picos febriles acompafados de
leucocitosis con ascenso de parametros inflamatorios. Se colocé
nuevo catéter Swan Ganz, mostrando parametros de vasoplejia;
persistiendo el estado refractario a pesar de dosis creciente de
Vasopresina, noradrenalina y fenilefrina. Luego de tres horas de
escalada de vasopresores el paciente finalmente fallecié producto del
shock séptico.

DISCUSION

El SM es un trastorno del tejido conectivo caracterizado por
alteraciones cardiovasculares, osteo-articulares y oculares. La
dilatacién progresiva de la raiz aértica que puede culminar en
diseccion y ruptura es una causa importante de morbilidad y
mortalidad en pacientes con SM®, aunque también la dilatacion de las
vélvulas cardiacas lleva a disfuncion ventricular e insuficiencia
cardiaca.

En el SM habitualmente el ventriculo izquierdo (VI) es de
dimensiones y funcién normal, aunque hasta un 7 % pueden tener
dilatacién del VI sin otras manifestaciones de una miocardiopatia
dilatada®. La causa de la disfuncion del VI suele ser secundaria a
sobrecarga de volumen por la insuficiencia adrtica, mitral, tricuspidea
o la combinacién de ellas. Sin embargo hasta un 3% de los pacientes
tienen deterioro de la funcién del VI sin valvulopatia significativa, lo
gue sugiere gque existe una miocardiopatia subyacente. De acuerdo
a lo anterior el SM se puede presentar con cardiopatia primaria o
secundaria®.

En la insuficiencia cardiaca terminal en pacientes con SM se puede
considerar el trasplante cardiaco, ya que es un tratamiento que en
muy limitada experiencia ha mostrado eficacia en serie de casos® y
en reportes!V con sobrevida similar a los pacientes trasplantados
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sin SM; incluso en algunos pacientes se plantea el trasplante y el
reemplazo profilactico de la aorta ascendente®. Sin embargo el
trasplante cardiaco debe considerarse en un contexto socio-
econémico-cultural adecuado. En nuestro paciente no habia facilidad
en el acceso a controles médicos y el paciente vivia en condiciones
de pobreza y con incertidumbre en cuanto a la adherencia a la
medicacién. Por tal motivo se decidi6 realizar procedimiento de
Bentall con Vélvula bioldgica, evitando asi la anticoagulacién y sus
complicaciones. Este procedimiento reemplaza la valvula adrtica y la
aorta proximal con un injerto de valvula compuesto, en el cual se
reimplantan las arterias coronarias. Debido a la corta edad de los
pacientes con Marfan, en general se prefiere el uso de una valvula
mecanica, lo que pone al paciente en riesgo de complicaciones
tromboembdlicas y hemorragicas.

Algunos autores han encontrado que los resultados inmediatos y a
largo plazo de la técnica de Bentall son muy buenos, y comparado a
la cirugia de preservaciéon valvular la sobrevida es similar, con
aumento de los eventos tromboembodlicos y hemorragicos en los
pacientes que se sometieron al procedimiento de Bentall con prétesis
valvular mecéanica?. Cabe destacar que la preservacion valvular
esté indicada en individuos con enfermedad aneurismatica aislada y
valvas de valvula adrtica normales o levemente anormales®®, con el
objeto de evitar la necesidad de anticoagulacion y el riesgo de
tromboembolismo relacionado con la valvula mecanica. Por ultimo el
reemplazo valvular adrtico en pacientes con FE deteriorada (menor
al 35%) ha demostrado tener buenos resultados®?.

En conclusion, presentamos un paciente con SM en shock
cardiogénico y sepsis, en el cual se planted la disyuntiva de realizar
trasplante cardiaco, una vez superada la sepsis, versus cirugia de
Bentall. Ademas exhibimos un paciente con SM extremo sin ningun
control ni tratamiento previo, con enfermedad avanzada y semiologia
e imagenologia tipica.
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