
Historia de una familia con Síndrome de Marfan: 

El seguimiento activo entre la disección y la cirugía electiva.

Introducción:  El síndrome de Marfán presenta una prevalencia de 1/5000 personas en el mundo, es una enfermedad del tejido conectivo de 
herencia autosómica dominante, causada en la mayoría de los casos por mutaciones en el gen FBN1, que predispone a dilatación y disección 
aórtica, entre otras manifestaciones cardiovasculares, oculares y esqueléticas.

Conclusiones: Esta serie de casos remarca que el estudio familiar es una herramienta clave para la detección precoz de aortopatías hereditarias en 
familiares aparentemente asintomáticos. 
El caso índice fatal permitió, mediante la pesquisa en cascada, el diagnóstico y tratamiento oportuno de cuatro miembros adicionales de la misma familia, 
sosteniendo la importancia del monitoreo seriado del diámetro de la raíz aórtica (mediante ecocardiograma o angioTC/RM) permitiendo indicar la cirugía 
electiva antes de que ocurra la disección o la rotura. 
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